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مقدمة 

احققت العلوم البيولوجية ثورة فى العلومات مند بداية التصف الثانى من القرن العشرين اتعكست على كثير من 
التطبيضات الزراعية والطبية. وتلقى الأمراض الوراثية عظيم الاهتمام فى المجتمع الطبى ولد الثتقين والعموم على 
النسواء اتسبيه من تاثير سلبى على الصاب وأسرته وأيضا على المجتمع وكذلك للانطياع العام ياستحالة علاجنها 
وقد قتحت الإنجازات الملميةالحديثة فى مجال الجينوم البخرى والجينات البخرية أبواب الأم أمام التعامل مع 
الأمْراض الورائية التى تصيب الإتسان للتخفيف من آث/ نا 
أن مجال كضف العلاة 8 الورائية والرض الورائ» كما أدى التقدم فى التقنيات العدلية 
إكى بعضها فى القصل الخامس - إى تقدم فى طرق تخيص الأمراض الوراثية: وقد ساعدت بحوث الجينات على 
تلاق تقنية (العلاج بالجينات)”" لعدد محدود من الأبراض الوراثية وحقق بعضها التجاح» ولكن لازال الطريق 
اطويلا حتى يمكن السيطرة على هذه الأمراض التى كثير ما أشاعت اليأس والقنوط بين الأسر. وقد يرث الطفل الرض 
الؤواثى عن أبوية أو عن أخدهما أو غن أجداده: كما قد ينأ امرض عن طفرة فى امادة الوراثية للطفل ذات و 
مَوضا وراثيا لم يظهر قطفى أى من أقاربه.. وسوف. ة من الطفرات 
.وآليات حدوثها وتداعياتها 

ويهدف هذا الكتاب إلى نشر الثقافة العلمية فى هذا المجال آملاً أن يجد فيه القارئ العادى والمهتمون بالعلوم 
الأبيؤلوجية النفع والفائدة. كما يستهدف الكتاب نشر ثقافة العمل على الحد من شيوع الأمراض الوراثية كلما أمكن 
ثلك. 


. إن العابير التى حكمت هذا الكتاب هى أن يكون باللفة العربية بشكل أساسى وبمنهج متدرج متكامل وفق أحدث 
اللعلومات العنمية وبلغة علمية سليمة ودقيقة وميسرة مع الحرض على عرض الأسس العلمية لطرز الخلل التى تقف 
اخلك الأمراض الوراثية, 


ويعتبر (فيكتور مكوسك)/غنةه//+17/2 (شكل )١‏ الأستاد بجاممة جونز هويكتز «نامرة// مالدل 
0© 1« مؤسس علم الوراثة الطبيسةرلامهم /ععالدمهم . ولنا أن ندرك قذر 
الثمو التنسارع معلوماتنا حول الأمراض الوراثية التى تعيب الإتستسان إنا علمتا 
أن (مكؤسك) قام فى عام 1455 بحصر هذه الأمسراض فى كتا ألفه بعتوان 
قلا ابه ”نازر 1م/ جنعالءدمعلة. : بلغ عددها حواق ١5٠‏ مرض. وفى الطبعة 
الحادية عشسرة لهذا الكتاب ارتفع رقم الحصر حتى وصل إلى حون تسعة آلاف 
مسزض. ومما يذكر أن (مكوسك) حصل على جاز لاسكر )جع اوم ة 
#قاناقلةتسة/ فى عام 540 

ويحفظالنا جل علاج الأمراض الورائية مأمناة 
اشاب جيسى جلسستجر جعجوا22/6) مدعل أما الطفل (" 
141 مصابا بخلل فى جين معين يؤدى إلى تقص فى إنزيم اسمه أدينوزين دى 
اوتاه «قمد ته يؤدى إلى قل فى الجهاز التاع مما جعل الطفل 


(1) راجع كتاب (الملاج بانجينات) وكتاب (نحن والعلوم البيوتوجية فى ا إخدار دار العارق. 








) فريسة للميكروبات ويعرف هذا الرض باسم نقص امناعة الركب. 
:86 معان صفق امسسسا امماطسم ممدمة 
ذلك إكى حفظ (ديفيد) داخل عباءة بلاستيكية ذات. 
واء معقم (شكل 7). وقى محاولة جريئة من الأطياء قاموا قىعام م14 
بتقل نخاع عظم له من أخته امستهداقا لجمل جسمه يكون خلايا متاعية 
لم يمهله حيث أصيب (ديفيد) بسرطان الدم قبل أن 

غة هما أودى بخياته فى عام 1144 


اب (جيسى جلستجر) (شكل") الذى كان 

ش فى أريزوتنا بالولايات التحدة الأمريكية: فقد كان هذا الضاب 
يعانى من خلل فى أحند جيناته أدئ إلى نقص إنزيم اسمه (أورنيثين 
تراس كارب أميليسز) #كعاةوسظيف عومد« عمنطازتدره وفى معهد" 
العلاج الجينى البخرى :ررد (71 ممعت عرسا سن/ مانقلندمل 
بجامعة بنسلفاتيا قام العلماء يتجرية العلاج بالجينات على هذا الشاب 
إل أن الشاب توفى بعد أربعة أيام من معالجته بهذه التقنية! وكان ذلك 
فى خريف عام 1444. .وقد هزت هذه الحادثة الأوساط الملدية والطبية. 


د وتدعى (أشائتق 
دى سيلفا) 51/0 ماك #معفعه. كانت معابة يمرض الطفل ديفيد الذى 


تكلم اتاد حاتي تابد تماح ملا .. عام 1441 على طظلة عمرها 4 سنوات مصابة بالرض نفسه وتدمى سنثيا 
أحزيوا لمأتو ا هل (خكل 4). 

وفى أبريل عام ٠‏ **؟ أعلن فى قرنسا عن نجاح العلاج بالجينات لطفلين غمرهما :/ + 1١‏ شهزا بطراز معين 

من للرض العروف ياسم تقص امناعة مركب الشديد (500) ممعممططا ممت لع هدم سل #دماطيوون «م دمو 
الثى سيقت الأخارة إليه. 

وكان الاهتمام بالكضف عن جيتوم عدد من الكائنات قد حقق أول انجازاته فى عام 15/8: وانستمر هذا اانجاة 

مع عدد من الكائتات مننها الإتسان... وكان من من أهد رأسات التعلقة بالجيتومخنماية الاتسان نين بعض 

3 وديدان وكذا التحكم فى الجيتات البكرية 











اام العالم الحهين كريخ قنز :© .حودلا وزفلاؤه بتخنر التتايع الذى توصلوا إلينه قن الغدد 14م فجلة 
#تست؟ على الصفحات من 170-07-4 














وقد شهد يوم الاثنين *» يوتيو*-؟ حدثا تاريخيااحيت علد الرنيس الآمزيكئ بيل كلينتون من مقره فى البيت 
الآبيض: وتونى بلير رئيس الوزراء البريطاتى من مقره فى (10) داوتنج ستريت عبر الأقمار الصناعية التوصل إلى 
اكشف الجيتوم البشرى. 
ويوضح الجدول الآتى ناه عدد من الكاثقات الث تم الكفف عت يتوم كل متها وحجم الجيوم فى كا متها 
اوستة الكفف. 
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ومتد الكشف عن الجيتوم البخرى والآمال معقودة على أن تساعد الدراسات على الجينات البشرية فى مزيد من 
التعرف على الجينات المرتبطة بالأمراض الورائية تمهيداً لاتخاذ طرق العلاج والوقاية الناجعة. 

وكان قدّصدر فى عام 1440 مطبوعة عن المركز الاقليمى لهيئة الصخة العالية بالاسكندرية بعتوآن (تعامل النجتمعات 
هع طرز الخلل الوراثية والخلقية) بسع دمن لسنسميمت) 2مه عقعممة /ه اممامتت «امعصمة تأليف مدعل 

:0410م ١‏ كذلك نشر هذان اللؤلفان بحثا فى عام ٠٠١+‏ فى العدد الرايع تمجلة ععللع صمي #مزدم/1 «مسمطلر 

على الصفحات 5١‏ -./* بعنوان (توصيات حول إدخال الخدمات الوراثية فى الدول النامية) رده اموه سرمممم// 
دسم ) جرساحرمات جع وا عمماتعرمى ملع مم جومت هممراه| ره 

وقسد أصدرت مطبعة جامعة أكقورد فى نيوب ورك كقابا فى عام 14419 عن (الاغطر بات الوراثية بن التج 
السكائية العربية) «مم دعاسم / طسساععمهها صعاممطء ممم قام بتحريره :7:1 بسع ل#مسك نط1 

وفى العدد رقم +٠‏ نعام ٠٠١١‏ من المجلة العلميق 0م« /هء/«7© على الضفحات14-/4 نشر :17 :8/6 بحثا 
عن (وواح الأقارب وتداعياته الوراثية الإكلينيكية) ممم لممزسزنت ما عدمسعامة! سا له واسسيمعومه). 

وتلقى الأمراض الوراثية اهتماما كبيرا لدى الجهات الطبية والبحثية فى مصر أذكر من ذلك الؤتمر الدولى الذى 
الأفقسه وحدة الوراثة البشرية قى. من +5 مارس إلى 4 أبريل عام 1410 وشسارك فيه عدد 
]لاش لتقن كان فحى يتكون م ع أشم الو وهنا قبل بحرو بنقية مقا غلك كالول 
قاض ل الجن عاتعيده وماق الحروفالتعتعط - 


11ل ل لبلب ل ---2131 










































































كني رمن علماء الولايات التحدة الأمره 
واليابان وبلجيكا وصدر عنه ثلاثة مجلدات ضخمة. 





ريطاتيا وقرنسا والترويج وإيء 
أذكر الندوة 





اليا والكسيك والسويد وأستراليا واليوتان 
التى أقامتها شعبة الوراثة البشرية فى اللركق 








القومى للبحوث فى 5 مارس 7٠١0‏ حول الأمراض الوراثية قى مصر. 
وقد خصص الفصل السادس من هذا الكتاب لعرض الأسس العلمية لعدد من الطرز امختلفة من الأمراض الوراثية الت 
قد تصيب الإنسان وآليات حدوث هذه الأمراض. وقد وجدت أن الأمر يستلزم فى البداية التعريف بالادة الوراثية] 





ومن هنا فقد خصصت القصلين الأول والثانى كتمهيد متطتى يلقى الضوء على طبيعة امادة الوزاثية وآلية توريثها من 
الآبه إ الأبناه. وتم تخصيص القصل الخامس - كما سبق اقول - للتعريف بالطرق العهلية رفيمةاستوى التى يت 
بها التعامل مع الادة الوراثية فى العامل لتحقيق أهداف تطبيقية معينة: أما الفصل الزابع فقد خصعس لأحد التراكيي 
الخلوكة المانة رشن لاز ريا ري 0 ن التاحيية البيوكيميائية وكذا للتعريق 
بمادتها الوراثية التى تؤدى وظائف هامة خاصة أن الميتوكوندريا هئ التركيب الخللوى الوحيد - عدا النواة بالطبع 
- الذى يحتوى على مادة الوراثة : كما إتها هى مولدة الطاقة اللازمة للعمليات الحيوية بالجنم. 

وقسد زود الكتاب فى عدد محدود صن موضوعاتة بجداول تكستمل على مصطلحات علميسة بالإنجليزية من يريد 
الاستزادة ولم تجر ترجمة لها تخوفا من ألا تعطى الترجمة الدلالة الملمية ! 

اومن الؤكد أن توقير الوسائل امعملية لتطبيق الطرق الحديثة التى تبساعد على تشخيص الأمراض الوراثية: وكذا 
اتخاذ وسائل منع شيوع هذه الأمراض. بالإضافة إلى أساليب التعامل مع الحالات اللرضية هى محاور ضرورية فى 
تناول مشكلة الأمراضن الورائية. وسوق يتناول الفصل السابع من هذا الكتاب بعقا من هذه المحاور. 























دكتور منير على الجنزورق 
















خلايا الجلد أو خلايا الكبد أوخلايا ‏ 
هو الخلايا اتناس لية ويقصد بها الحيواة 
الطرز المختلفة من الخلايا من مادة البروتوبلازم «اتجهاوه:800. 
الخلية بغشاء خلوى +0000 0211. ويوقح شكل (أ: ب ملون». 
سنا لخلية جسسمية: وتحتوى الخلية على جسم محدد كروى الشكل 

الكروموومات الت 











الورائية 100/28 وتخاط النوادٌ بالسيتوبلازم الذى يحتوى 
على عدد من العشيات والكونات متها 

وتحتوى كل خلية - ما عدا خلايا الدم الحمزاه الناضجة عل 
الورائية فى صورة أجسام عصوبة التسكل هى الكروموسومات. وتظهر كنا تنو بالمجهر الاكتزونق 
هذه الكزوموسومات كأوضح ما يكون أثناء عملية الاتقنام الجا ما بين الانقسامات التتائية لها 

بأنها فى الرحلة البينية 2كةن:106: وفيها يختفى الد ث تتفكك مادتها. 

التكون خيوطا رفيعة. وتكون مادة الكروموسومات فى هذه الحالة جسما كرو الشكل فى الأغلب يخاط إفشامين قزق 
باسسم التواة كن د20 ومن الناخية الكيميائية تتكون مادة الكرومونسوم من الحفض الثووى :0]8:. ومن مواد بروتينية 
هستونية 0005اعذةة بالإضافة إلى بروتينات غير هسستونية كماع ا00م عدماولط-ممده 

ويتميز كل كائن حى بعدد ثبت من الكروموسومات فى خلاياه الجسمية وأشكال ثابتة مديزة لهذه الكروموسومات. 
زعدد الكرودوسومات فى الخلايا الجسمية للإتنان هو 4 

رمند تكائر اللخلايا الجسنمية فإن مادة الكروموسومات بها تتضامف قبيل الانقصام حتى تخلصن أن كل خلية من 
الخليتين القاتجتين عن الانقسام ستحتوى على عد الكروموسومات الميز والثايت لهذا الكاثن الحى. ويعرقنة هذا الطراز 




















راوح أطوالها بين 4 +* ميكرومتر: 











جسن ما التزين عب لط نس كلصي ول 
كروت تداك ء وبتصل كروماتيدى كل كروموسوم 
تعرف باسم سنترومير ©7ع0م0جاوم». معدم 


ال-0 ع ابن 
السنترومير إلى أربعة طرز (شكل + 





ا 












وفيسه يكون المسنترومير عقد لمركز ويذلك يكو 
الكروموسوم متساويين. 

















.- كروموسوم غير متساوى التراعين 661552 وعناد5 وفيه يكون الستتزومير أقرت إل أخد طرقيه من الطر الخو 
وبذلك يكون ذراغا الكر 
- كروموسوم قبى ا 


بجسم كروق صغير يعرف باسم التجم 590810 وذلك عن طزيق خيط رقيع يعرف باسم عالها5. 





ووم ينا 








عاقيا جارس إحد طرفيه. وقد مرتيط هذا الر| 





- كزوموسوم يلق السنترومير عتساصعتمك1 وقيه 









هتا الثمط فى كروبوسومات الإتسان. 
خلوية 01 ع0 رشكل»). وتنقسم كل دور 
عكهذج»نه. وبلاحظ أن الخليتين الناتجتين تا من 
ترة البينية إلى ثلاث مراحل؛ يرمز للمرحلة التى 


وقى الواقع فإن الخلية الجسمية تمر 
يتم قيها الانقصام الخ 
الانقسسام يكون قبها كل كروموسوم مكونا من كروماتيد واحد. وت 











تمقب الاتضام مباشرة ,6 


د والقالية لها 5 والأخيرة © نوقى الرحلة 5 تماعف مادة الكروموسوم ننسها. ليتتهى الام 
بأن يصبح كل كروموسوم مكونا من كروماتيدين. ود 











وبالطبع يختلف طول الزمن الذق 
كما أن حتاك خلايا تخرج من ال 
مثل الخلايا العصبية. 

أما الخلايا التى تنقسم لتمطى خلايا تناسلية : فإنها تتم بالانقسام الاخقة 
ةل 21011 لتعطى خلايا تناسلية تحتوى كل منها على العدد التصفى 
من الكرومونومات ودود هتعد دك 6ه #عطتصده 4نهاجدط. وهنا يضمن أنه 





الخلوية حسب طرز الخلاي. 





الخلوية بعد نضوجها ولاتتقسم بعد ذلك 














وحدوث الإخصاب 741120808 يتدمج حيوان منوى مع بويضة. 
- وكل منهما يحتوى على العدد النصفى للكروموسومات - لتنتج خلية تسمى 
زيجوت 278016 تحتوى على العدد الكامل والمميز من الكروموسومات (شكل تيرم رس بردم بديرة اخنية. في الرحة 0 
8). ويب هذا التيجوث ساسسلة من الانقصامات التتابعة بالاتقسام غير المباشر .عبر نيا يلاسا الخشرى احج عون في 
الينتج لدينة خلايا جسسمية تكون جسم الجنين وتحتوى كل متها على المدر. ال4ة الوئية بن اطليتن الاتجتين؛ ونا قإن كل 
من الكروموسومات الذى يميز هذا الكائن الحى. ومما سسيق ندرك أن كلا من 
الحيوان المتوى والبويضة فى الإنسان يحتوى على +7 كروموسوما ققطه ون 

























الزيجوت الناتج عن اندماجهما معا يحتوئ على 47 كرومووما. 

















لاط أت الحهوانات النوية على طرازين: أحتخنا ي 
للج عن إخصاب البويضة .يه جنيت ذكراء والآخر يحمل 
الا البويضات فكل منها يحمل الكروموسوم 17 : قهى كلها 
والكروموسومات تحمل التبيتات التى تتحكم فى الصقات الو 
له إتمماج الخلية التناسثية الذكرية للآب (الحيور للم (البويضقع. 
يبجع تحديد عدد الكرؤنوسومات قى الإتسان بأنه (<6) إلى العللين 7م كوم نزة.. وكان ذلك فى جام 1505 
يقح الجدول الاتى أعداد أزواج الكروموسومات قى عد من الكاثنات الحية 
















امتوى) مع الحا 


برعت رات | 
سمه مما | 
تمده منة | 1 
سنت لذ 





كاده كناة | ٠‏ 














/الحمار مده مسوة | ١‏ 
الحصان امات مسية | + 
الكلب #معناه] تومت | 0 
المجاج لتمصسماء سامت | 0 
الإنسان م 0 1 





ولكساهدة الكرودوسومات فى الخلايا الجسمية للإنسان؛ تؤخذ عادة خلايا ادم أ الجلد أورخلايا تخاع العم وتدفع 
ليا للانتسام حتى تتعضى كروموسوماتها وتظهر بشسكلها العصوى ويتم ذلك باستخدام مواد كيديائية معينة أشهرها 
أنه (:/) #زتنلاناتئيهة#عفه#:/2 : ثم يجرى العمل غلى إحباط تواصل خخطوات الاتقسام الخلوق حتى لا تختفى 
الكوؤسسومات مسن جديسد ويتم ذلك بإضافة مادة كولشسين ©تتان/ت اد فو ماد ةكاناتتععا/ة» وهى مواد تعمل على 
لقابة خيوط المغزل وتعمل على عدم تكوينها وبذلك لاتجد 














الكَروموتومات ما يجذيها ناخية التطبنين ولا تتواضق 7 2 + م ع 
القطوات,الانقسام الخلوى. ولتجنب ظهور الكروموسومات 2 00-0 
التراكبة علنى يمضشها يضاق للتحفير مخلول متخقض ب عاوالاه يخ 
:درو مما يجهل الخلايا تتقخ ومُبعد ما بين 7 1 سي او - 
حينك إن تواكب كإونوس م علق آآخر 1 اليات 7 
ْجْعلَ عملية الفحص الدقيق متعذره. بعد ذلك تثبت الخلايا 5 ددم 
| اوبات ممينة: بعد ذلك نطبم الخلاية 1 ع5 م جه 
5 4 2 و 
03 0 











وهلقه الأضباغ تصيع كل أجزاء الكرة 





وسسوم. ويمكن يعد 


لل استخدام آل تصوير خاطة لتصويز الكروموسومات مق 


خلال ميكروسكوب (شكل *) 
























































59 التجهرى أن 


حسم مس ذا 11 8 1 ا 


إلى تراعين قد يكوتان متساومين ف | | 5 


8 ا « كا 6 ا 0 





























25 مين 
يتعوير هذه الكروموسومات 6 
تصتوبرخاصة من ندا 3 قا قة 53 فة فذق ذة 
كتميق 
0 

:. 3 00 
أطوالها مسن الأضول إلى الأقصر. 22 1 
ويسمى هذا القكل كاريونايب 8 
“تيه رشكل .)٠١‏ ويلاحتة 55-5 
أن الكروموسومات توجد فى أزواج (مرتية وققا نظام مظر - للدن ). 








اثة الخلوية البشرية فى دنفر”/267/ بالولايات المتحدة الأمريكية ووضعوا 

أسنى تصني كروموسومات الإتسان ‏ فى مجموعات بهدف تسهيل طرق دراستها وتحديد ملامج الشذوذ فيها إن وجد. 
وقد صنفت كروموسومات الإنسان إلى المجموعات الآنية (راجع شكل )1١‏ 

كرد 


امجموعة 8 :| وهىأتشمل الكروموسومات من ؛ - *. وهى كروموسومات كيبرة؛ والستترومير فيها تحت مركزى: 





[مجموعة 8 :| وهى تشمل القروموسونات من ١‏ ومأت كبيرة الحجم ذات سنترومرات فى منتصفها قربا 


ع :| وهى تشم الكروبوسومات من + 52 1١‏ بالإضافة إلى كروموبوم أوكروموسومى #...وهى متوسطة الحيجم والسنترو 











الستوومير مركزك. 















































شك )١١‏ صورة لكروموسومات مرتهة 
اوقا لأس العلية من خلية جسعمة 
الأكسرالاتسان بع بافتهسا بطريلة 
لطاضة مستي الكروم سوبت اتطانا 
عريها اهم تاممة 





ت يظهر كل كروموسوم مخططا عرضيا 
لوى (شكل 11)+ وقد سهل ذلك على العلماء 
اق تشخيص ما عترى هذ اكروبوموفات من تقيرات فى الحالات 


فى الكروموسوم تفسه. ومن الجدير بالذكر أن 
وق سبقةتلى عدن أصرمة الرائف ون 
وم أكثردقة: كما أتها تعطى مؤشرً 


778 و 


1 


عدن 
سه 


ممس سل 
عسي 




















00 


تسق 


الشاسة 
ف 
اتتتسور 


53 
/ 
تتستس تسق 








امسق 





احور 











وقد لاحظ العلماء عند توقيع الجيتنات على 


الكزوموتتونات جاجز مستصوووجو يات درن 
وفاحة كوكم ل رمات بحن برجزع 
تصصي لعقونل تجوت ره تحات و0 فى 

برها على كرونوسومات القر 


المجموعات من الجيتات بأتها عزدت/#:39: وتسم 
هذه الحالة بروعلور لفصفدم سوروت 
وقى عام 1١4+‏ اكتشف العالم الكتندى بار 





ذه الحبيبة لاتوجد فى أنوية خلايا الذكور. 
رعان ما اكقشف أن هذه الحبيية: توجد فى أنوية. 
ولكنها في هذه الحالات تتقع ملاسقة للسطح الداخلى 
للغلاف التو وقد سميت هذه الحبيبة (جسم بان 
8003 جلقاق أو كر ماتنين الجئس اناف ةةرجرله ببق 
(سكل 214 وقى خلايا الدم البيقناء مشكلة الثواة 

تلت تقتات7:00170700670 يتصل جسم 
بار بالنواة عن طريق عنق رفيع ليتكون تركيب 
يوصف يأته مضرب الطبلة غ6«مم» (شكل١٠).‏ 



























ويوضح اخلايا التكورقئ 
بارء بينما يشاهد جسم بار قى حخلايا الإناث ققط. 

وقد قدمت عالة الوراثة مارى ليون دارط بوبقهاء عام 
+19 فرضا عرق باسمها لقع طامتزوف 05ر2 لتشير و 

































جسم بار. ود 
عن أحد الكرموس ومين17 اللوجودين قى الخلايا الجسمية. 
للإناك: حيث يوجد على صورة مكثقا تعوعطتوت وباثتاق: 
غير نشيطة فى الخلاياً قى المرحلة الب 
يكون الكروموسوم الآخر مو 
فى هذه الرخلة + قلايرى باليكرو كوب الشوثى ولاب ل 
واحذ فى موزة سكددةابعتوع 25 





ل هذا الافتراض: إن هذه الحبيية هى عبارة أت حتسصمة 








يوجة كروم ووم 
حتتى تؤدى ما عا 
بيتما يوجد الكزوموسسوم 63 الآخر - إن وجد - على 
مكثفة غير نشطة (جسم بار 

وسسبب ,عدم وجود جمسم بار فى الذككو 
على كروموسوم010/ واحد ققط ولابد لهذا الكرو. 
موجودًا على صورة ممتدة 6/7080 حتى يؤدى نشساطه 
الؤرائى وهو فى هذه الحالة لا مر بالميكروس كوب الضوئى. 
وقد ثبت صحة هذا الفرض ويعتبر الآن أحاقيقة علمية. 
وَيطلقعلى عدلية تكتيق الكرومونوَم 0 ليصبح جسم بار لفظ #ة#فتفص رك نسبة إلى العاللة مارى لهون. 
ومن الجدير بالذكر أنه يتم عشوائيا 8/2000 تحديد أى من الكروموسومين 20) فى الإناث الذى سيصيح جسم بار 









ورها الوزائ داخل النخلية. 









رسيس كوه ومثهما نونج لينين جز 0 








ويبدأ هذا التحديد فى خلايا جنين الإنسسان الذى يبلغ من العمر أسسبوعين حيث يتكون من عد من الخلايا هتراوح بين 

00 خلية: وتقوم كل خلية فى هذه امرحلة بتكثيف إما الكروموسوم 00) القادم من الأب وإما الكروموسوم‎ ٠٠ 
القاام من الأ وذلك ليصح أخدهما هو جسم بار. وعلى مدى الانقسامات الخلوي التالية والتى ينتج عنها آلاف وملايين‎ 
الخلايا من كل خلية من هذه الخلايا الجنينية سيكون هناك إلتزام بتكثيف نفس الكروموسوم (إما القادم من الأب وإما‎ 
القادم من الأمم. : أو الّوت بالنسية للأنتى. قا كان أحد الكروموسومين 000 حائلا‎ 
الجين قاتل. فإن تكثيف هذا الكروموسوم فى معظم خلايا الجسم يعنى الحياة. أما تكثيف الكروموسوم الآخر فى معظم‎ 
خلايا الجسم فيمنى اللوت تحت تأثير نشاط الجين القاتل. أما ب رن قاتلا بالقطع حيث‎ 
سيكون كروموسوم 017) منفرذ وسستذا 6/3021 وجيناته‎ 




















التى تتحكم 

ف صَفَات ال الورائية 2/174 إلى أزبعة علماء هم: واطسون 

#تعاة؟1 وكريك 6166© (شكل )1١‏ وولكتز. : والعاللة روزالند فرانكلين هل (شكل :)1١‏ وقد أعلن هذا 

الكشف فى عام 1465 وقد فتح. 1 

اق العنقات الورائية. 
ومن الهم أن ندرك أن 

حمض 204 























حمض 2014 من عدد كبير من وحدات بناثية يطلق 
على كل منها اسم (دى أوكسى نيوكليوتيد) #لاقمعات مج رمعو( 
ويقدر عدد الدى أوكسى تيوكليوتيدات فى جزيئات حمص 24 
الوجودة فى المجموعة النصفية لكروموسومات الإتنسان يحوالى 
*ر٠٠".‏ أى+رم مضروية فى واحد وعلئ يمينه تسعة. 
وتكون جزيثات الدى أوكسى نيوكليوتيدات سلسلتين. 
سلمسلة لتكون حلزونا - وتلتف السلسلتان حول بعضهما بحيث 
تكون السافة ييتهما ثابتة. وبذا يوصف شكل الجزى بأقه. 
مزدوج »تاعاق هد (شكل ملون :)1١‏ وفيه تزتيط الجزيئات: ابمافدل إسد م فجزده حش 204 سنحدر ممع دلاقهبوعملل 
فى سلسلة,بالججزيئات الواقعة أمامها فى السلسلة اللقايلة وفق نظام وان م لك لان وان وكوي 
معين. وصادة يطلق على أزواج الجزيئات لقظ زوج القواعد (8/تترعععق. وإذا قدرت أعدادها بالآلاف تعطى التمييز 
(48) معدة 0:: وإذا قدرت أعدادها با ملايين تعطى التمييز 1/6/#كهة 146 
ون الدى أوكسى نيوكليوتيد من جزى» سكر [5.) يحتوى على اذرات كربون يرتبط من ناحية بقاعدة 

نيتروجهنية : ومن ناحية أخرى بسجموعة فوسفات.. (شكل 14 أ). وترقم ذراء 7 إل 
افوق الرقم تمييزا لذرات الكربون فى جزى» السكر عن ذرات الكربون فى مواق 

ويلاحظ أن ذرة الكربون رقم (7) فى جزى» السكر هي التى تتحد 


وفى جزى» 211 يوجد أربعة أنواع من القواعد ال 
الأدتين (لم) ##نصعك1. - الثايمين (7) ©7707:::5 - السيتوسين 











إل ++) نيط ليوات نا 
َأ شريطى حم 204 لاحت 
ار التريون رقو فى التركثيوتية 
لاي مي الشوط بها الارتهاخ 
لوتيد جديد» ولا يسمي هذ 
اقشرف 0# 03 ون مجموصة 
الويسقات اليوكيتيب العلوف م 
ويه الارتاط ب وكيويد جديد. 
لألوسة التوسدات هذه رتينة 
يأ اليو رق في جزى سك 
ليسي هذا انر ف/يعه 3 











وين اللفيد أن نسجل اللاحظات الآنية على تركيب جرَىء 210/4 

ذرة الكزبون رقم (3) فى جزىء السكر 6006/تن«:رددطه الواقعة عند نهاية شريط 2/1/4 تحمل المجموغة 

(00) - ووجود هذه النجموعة ضرورى عند إضافة 016/ذنا::0600 جديد عند هذه النهاية للشريظ '(شقل :6). 
عند طرف جزىء 2/004 نجد أحد الشسريطين يميزه وجود الدجموعة [/0) غند الثرة رقم (2) لجزى: النسكر بيثها 
للد الشريط الآخر عند الطرف ننسه يميزه وجود مجمومة الفوسفات متصلة بالذزة رقم و3) لجزى» السكر - ود الطرف 
الآخر للجزى» نجد الشريط الأول يميزه وجود مجموعة الفوسفات متصلة بالذرة رقم 9:) لجزىء السكر: يتما الشريط الآخر 
لز ود المتتموعة /0) عند الثرة رقم (3)» وعذا يعنى أن الشريطين'قى كل جّقة متوازياك مكنيا(عاآتقو امد 
نع جحوقة الشكر اققاامتبقةة 
مما يعطى جزّق» حدض 22004 
فصل عينات امادة الورائية كهرمائيا على أنواح الجيلاتين 
الكاثتات خصوضية فى ماذة 2/4 















وه السك الذى.يليه: بيننا تبقى المجموعة السلبية ك1 
لَحنَة سالبة (راجع شكل .)1١‏ وهذه خاصية هامة يعتمد 
لعأ سنزى فى موقع آخر من هذا الكتاب. ومن الجدير 
الوراثية اموجودة به 

اوتجدر الإثسارة إلى أن العسالم (ليتس بولتج ةانق عدطادك. - الذى يجلس العسالم امصرى الدكتور أحمد زويل على 
أ فل لتهذاكانقزتها وزميل فهتيدعى اكودى )09/2 2 .كانا قد هرا قى نغام ١94+‏ بخثا'عن تتمورهنا.البنا” 
ٍليل اتحمضت 2/4 وتدراء فى مجلة اك امع انططارعد!/.: وكذلك قن عججلة دماطار: نوقد عرض «يولني وكوزقع. 
لهم قبل نشتره على (واطسون وكزيك)» مما الذى قدمه (يولتج وكورى) تمافا 


ا آ#آ# ‏ 7 




















الأخيران تصرقا وديا. وكان الن 











عكس التموتج الذى قدمة زواضسون وكوك 


على مسذا التموذج ووجها إليه اتا 
- كانت بالطبع على حق. 
ولجزى» خحمض 2/4 القدرة 

#اعتالحج8 نضه (شكل .)١١‏ ويتم الك عن 

طريق فك ارتباط شريطى الجزىء عن بعضهما 

.وذلك بكسر الروابط التعيقة التى تربط بين 

الدى أوكسسى تيوكليوتيدات امتقا 

ذلك تراض دى أوكسى تيوكليوتيدات جديدة 

أمام كل شسريط وارتباطها بالنيوكليوتيدات 

المكونة للشريط القديم 

التكون شريطا جديا. وبهذا ينتج لدينا جزيثان 
وفى كل جزى* شريط قديم 

وقسريط جديد. ويلاحظ أنه عند ينا 

الجديذ قإن مجبوعة القوسفات للدى أوكسى 

نيوكليوتيسد الجديسد ترتبط بالسسكر فى الدى 


أوكمى نيوكليوتيد السسابق عند ثرة الكربون. 


وجود مجموعة [/0) متصلة بذرة الكربون هذه. 
.وفنى عن البيان أن تتابع القواعد النيتروجيتية. 
فى الشريط القديم هو الذى يحدد 

على شيط الجديد - فا كانت الورة. خساج د لاما ل رارج امنا ل 
التيتروجينيسة على الشسريط القديم (4) مثلاء ء 

جاءت أمامها القاعدة [7) على الشريط الجديد والعكس بالعكس : كذلك إذا كانت القاعدة (0) على الشريط القديم> 
جاءت أمامها القاعدة ©) على الشريط الجديا 








اومن اللهسم أن نذكر أن قصل يسمى عععتللهة- 201 وأن إضافة 


بن القديمن متوازيان عكسيا 














ا ا 1 ' 
١و‏ لوجي لنى تي عريضي الجزكه. وينكن 3 ١ ١‏ 


ذلك عمليا بتعريض الجزى إلى درجة 2 0 كذ سبلا 


سكن 0 رس تخطيضى يرف آبينة تدامف جزى+ 2104 . 








احقاتجدء لأسي قويك د 
كاب أل مكو اليل فى لهك .الت تع لوم 
ريطقت 2806 دحدة حك تتم لأس ينان يكؤد يه 


,الهيدروجينى والوسط الكيميائى. ويطلق على عملية إعادة ارت 

١‏ أن جنا ميمعت أر ومست و 

إلى أن جزيئات حمض يطوق كل منها على نفضه“طيا عظيما فى مستوبات متعددة حتى'تتسع الها 

لعلَى ستبيل لقالا تحتوى الخلية اليشرية الواحدة على:4٠١سم‏ من جَرْيئات 2/174 وتحتوق يقن خلايا خشرة. 

وفلا على /41 مترا من هذا الحمض "فى الخلية الواحدة. لزيد من الإيضاح نذكر أن الكروموسوم رقم )١(‏ فى خلايا 
لع طول (7) ميكرومترء ويحتوى على ؟:/اسم. من حمضق 2004 . وبيلغ مقدار: العلى هنا 


ركذا قى تحديد نصيبه من الصحة والرض. ويمكن تصنيف الم 
أوتتظيمية مثل الإنزيفات التى تتحكم فى المارات البيوكيميائية نجزيثات إل 
اليووتينات الرتبطة بفشاء البلارنا والتى تتحكم فى مرور الآيّنات 
العظم. وهناك بزوتهتات د 
المضلات وتدهيم بنائها. وقناك' 


أت تحمى الج لغوت او اعروركين لأجسيا اميه باذ يس ردكا بعل 0 
6 


لَه 2/4 دوا عظيدا فى تخديد البناه الخلوى رالتحكم فى وظائف هذه الخاديا. 


الك فإن ترتيب 


ايكون جزىء حمض 401/4 من شريط واحدب ويتخلق هذا الشريط أمام أحد شريطى حمض 2/6 وعلى 3ل 


الكروموسومات واثادة الويانية. 


























ويم تخليسق 0/4 فى تواة الخلية » وتستمى هذه العطلية نج 
#دناجزتعوة7ة ٠‏ ثم يخرج حمض 2014/ المخلق من النواة إلى 
السيتوبلازم ليقوم بوظائفه. 

والواقع أن حمص 2/04 ينسخ عدة طرز من حمض 8/174 يمكن 
تصنيفها كما يلى 

- حمض 0014 الرسول (01:/-«د سنا جتوتتححح ) : وتكون 
النيوكليوتيدات التى يتكون منها شفرات وراثية - حيث تدل كل ك 
على حمض أبينى معسين. وقد يحتوى الجزى» من هذا الحمض على 
مجموعة أو أكثر من التتابعات غير الضرورية مما يتلم التخلص منها 
ثم يجرى لحم تيتفتالاحاد الأجزاء الأخرى الضرورية من ججزىء 7-6004 
معا (شسكل ملون 0؟): وقسى النهاية يرتيط جسزى» حمض 77-406 صل :م شي مم7 دمدسس 8004 فار 
عند الطرف ل بالريبوسومات لتجرى عملهة ترجمة لجزى+27-40/):1 إلى احد تريضي حش 20 
سلملة من الأحماض الأمينية المرتبطة معا. وتعرف مجموعات الدى أوكسى نيوكليوتيدات غير الضرورية فى جزىة المادة 
الورائية 2/0/4 باسم إنترونات 170326 بهندا تعرف المجموعات الضرورية من الجين باسم (اكسونات) كمدتزك. 

- حمض 10164 الرمبوسسومى (4:14- -004//ع#معمقام) : وهو لا يترجم حيث يدخل فى تكوين الريبوسومات 
التق هى عبازة عن جمسيمات صغيرة توجد فى سسيتوبلازم الخلية ؛ وتتكون الريبوسومات من بروتينات وحمض 40/1 
الرببوسومى. وتلعب الريبوسومات دورا هآنا فى آلية بناء سلاسل الأحماضن الأمينية المكون 

- حمض]//70/ الناقل (4./200/4 -1/4/-02/6): وهو متعدد الطرز ولا يترجم: وكل طراز يمكن أن يرتبط بحفض 
أمينى معين لإشراكه فى بناء سلمسلة عديد الببتيد التى ثكون البزوتين. ويعتمد طراز الحدض الأمينى الذى يرتبط بطراز 
معين من هذا الحمض على الشغرة المضادة #ددت8706 التى يحملها هذا الطراز من الحمض (شكل'15): وتلعب جزيئا. 
حمض 201/4 الناقل دورًا أساسيًا فى آلية بناء البروتيقات. 
ات 17/0/11 النووبة الصغيرة 01ت 016 /صعااه السك : تتحد الجزيئات التنوعة من هذا الحدض مع 
ات بروتينية لتكون أجساما صغيرة يطلق عليها اسم (جزيئات ريبوتيوكليوبروتين الصغيرة #زعاتمورتدلعنصدة:878/1/ 
(04 50 حقلت #نعص. وتقوم هذه الجسيمات بلح تتفل الأكسونات فى 80/4:</ مح بعضها بعد فصل الإنترونات 
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©«اقادره 





/ 
صاكحم 
5-2 ).2 مور مارم 
ع 2000 
20 80م 
« ا م و6 





كل 07 سيوف نزعاط 0610 على حي 
محسي وده أبس سسا 0 
سكل :1 جرد :0801 م بسح بنذ حكل ول ين لحفرة تع عل على ......... 2004 م وس 400 اتحدن زوه 400 يري 
1 ارب تس حبر ان ميسج اريك احرف يتسض لبي نتنب تعود 
مض الريبوزى الشاهل (41,1/ ناك ا ملعن وم 12 ت/وم 77 (شكلا 07/71 

اتتطوى سلسلة الحمض الريبوزى الناقل على نقسها لتكون شكلا أشبه بورقة البرسيم؛ وترتبط بعض القواعد النيتروجينية 
للواجهة لبعضيا. وعند الطية الطرفية للجزىء تقع ثلاث قواعد تيتروجينية تكون ما يعرف باسم الشفرة الضادة. 
٠‏ كد70 : وهذه الشفرة المضادة هى التى ترتبط بالشفرة (المناسبة لها) على جزىء حمس 7-0014 وبلاحظ أن الطرف 
إل لسلسسلة حمض 440/04 تبى تمع 0514 ١‏ وبتيط الخض الأنيق يجزدء ٠‏ 44 عد سكر 0 



















عددها فى يعض حخلايا الثدييات إلى )٠١(‏ ملايين فى 
تأخذ الوزن والشكل معا فى 
الاعتبار كما يعايران أثثاء الطرد المركزى. وتتكون الريبوسومة الواحدة من جزأين أحدهما يطلق عليه اسم وحيدة كبيرة #بصط 
للتااد: والآخر يعرف باسم "١‏ ناته العحك وتتكون كل وحيدة من بروتهنات وحمض 014+. 
اويوضح (شسكل ملون 14) أنه فى أو 
والوخيدة الصغيرة 305 أنا فى حقيقيات النؤاة تع/6 رافظ 
والوحيدة الصغيرة 405 
ويوضح هذا الشكل أيضا مقا 























يي 

كه صبعمة فهر 
ك2 ععحمة 1220 
2 عمط 00قه 
8 كععمة 120 


وفى أوليات النواة نجد أن 

5 صمعمة 20ل 

كم كعدمة 540/ 

ك2 ععععة 0و2 

ويوضح (شكل ملون 1) آلية بناء وحدتى الريبوسومة فى حقيقيات النواة: وفى حقيقيات النولايثمنسيك2 :88 :15 
/0// كوحدة واحدة قى النومة بسساعدة الانزهم/ 5 ة#زاعح 44 : وبتم هذا النسح فى خلاها الإنسان لأجزلة 
نعينة فى كل من الكروموسومات أرقا 17: 14+ 19: 11١‏ 77 فى بقاء متتايع. 

أما 01/4كك فيتم نسخه قى نواة الخلية خارج متطقة النوية وذلك لجزه معين من الكرومونوم رقم ١‏ فى الإنسانً 
بمساهذة الإتزيم#356/1لنؤاتخرا600. ويتم نسح الجينات الخاصة ببروتينا الرببوسومات فى النواة خارج منطقة 


رة للريبوسومات وتحتوى الوحيذة الصقيرة على 457/6//1/ وبروتينات: بينما تحتوى الوحيدة الكبيرةا 


على 00/1 :285 5 


الوحيدتان النوية وكذا الا إلى منلقة السسيتوبلازة 
اتوصف الوحيدة الكبيرة يأتها زسظدك 8/5 
نجد أن الخلية النقسطة تحتوى علَى علا 
مع كل دورة خلوية انقسامية 

إنزيمات معيدبع»: :3 -174.. فى أوليات النواة وحقيقيات النواة: 

التخليسق الطوز المختلفة من حمض 80/4 فى الكائتات أوليات الثواة تعلو وهر - مثل اليكتيريا حيت لاتحتو ل 
الخلية على نوة كجسم محدد - يلزم توفر إنزيم واحد يعرف بام عتغد»ع:#نؤا ع 000]:4.. أما فى حقيقيات النولا 
تتام زنتطاع. فيلزم توفر ثلاثة إنزيمات هى 
1 أععددتتزام/804: وهو يقوم بنسج/0:/م الخاص بالأجزاء 145.285 35> التى تدخل فى تكوين ازيب ونان 


؟ - [اععدتجرزاد/ 4لا : وهو 











لأمينى التانى الوجود ف الوقع” 4 
الية وتخرج من حيز الشفرة الأوى. وف 
هذا يتم احتلال الموقع 7 فى الربيوسومة 


© يتفصل الحنشان الأميتيان فى الوق لمرتط ب 

7 إلى أرضية السيتوبلازم. وتتحرك الريبوسومة فى الاتجا. 
وهكذا تتكرر هذه الخطوات حتى تصل الريبوسومة إلى إحدى شقرات الإيقاف التى سيقت الإعسارة إليها: وعندئذ 
ل الزميؤسومة عن حمض 00ت ون لة.الأحداض الأميتية 


ومن الجدير بالذكر أن الجزىء قى الواحد من حمض 4/-*/تجرى ترجمته فى الوقت تقسه يواسطة عد من 


الريبوسومات التى ترتبط بالجزىه قى شكل متتابع : ويضمن ذلك أيضا أن تسخ الجزء المطلوب من جزىء 1/4 يتم غدة. 


مرات لإنتا عدد كبير بن جزيئات 0-0 امتمائة. 

وبلاحظ أن ملسلة عديد الببتية (سلسلة الأحماض الأميتية) امتكونة تخد شكلا ثلاتى الأبعاد معيتاء وقد تنشأ روايظ 
كيميائية بسين أجزائها الختلفة. كما قد يتكون البروتين من عد من سلا ستل عديد البيتيد التى قد تتكون بيتها ررابط 
كيميائية 

وتحتاج الخطوات اللختلفة لتخليق سلا ل غديد البيتيد إلى الكثير من الإتزيات والعوامل الكيميائية اللختلقة التي لم 
تذكر هنا استهد 























© (1/884-1871) فى وضع قواعد توريث الصقات 
زلا ةوس "لدت ولكنه لم يريط توريث الضقاات 


إلى ما قال به العائم #«#اماك فى عام .+1. ويتسب القضل إلى العالم الداتنوكن ججوهائسن #صلجةهةه). فى إدخال 
الفظاجين 6202 فى عام 1١.4‏ وا 





نا اَة كولومييا فو رائد غلم 

الكروموسومات والوراثة 
كما ذكرنا من قبل فإن الكروموسومات توجد فى أزواج: حيث يتعنابه كزوموسونا كل زوج معاء وعلى لالك إن جين. 
أيةأصقة يوجد غادة بصورة مزدوجة: البريضات) تنقسم الخلاها التتجة له 
النائجة ولنتاتلية) تحتو فقطاغلى تمق عد ارونو وتات 











أنقسامًا يغرف بأنه اختزاق نيمهم .. ذلك أن الخلايا ‏ 
أ المجموعة التصفية /ت/انم/ددة من الكروموسومات» وبذا يتعزّل جينن كل صفة أحدهما عن الآخر. 

وعند التزاوج يحدث الاخضاب 2067// حيت يندمج الحيوان المقوى مع البوية 
الحيوان النوى مع كروموسومات البويضة. وبذا قإن الزيجوت 232045 الناتج يحتوى على الغدد الكائل من الكروموسوقات 














00 وبالالي يصب النصفة الواحدة - مرة آخرى - مجدوعتان من الجينات مسئولتان عنها. ومن ذلك يتح لنا 
ار لآب ولأم في توريت السَفَا تا الماعمولة على الكروموسومات. 
توريث الشق (الجنس) : 


للخل الذكور فى خلاياهم الجسمية كروموسومى الجنس 13م وقى الانقضام الاختزالى الذى يحدث فى الخصيات لتكوين 
لوانت المتوية يذهب الكروموسوم/4ر فى بعض الحيوانات المنوية ويذهب الكروموسوم 7.فى اليعض الآخر. أما الخلايا الجسبية. 
فى تحتل كزونوتومى لجنس" انقصسام الاختزاق إلى يويضة خاملة للكروموسوم د فإذا أخسبت البويفة 
ايحهوان منوى يحمل الكروموسوم 3 نتج ذ. 
الصفات السائدة والصفات التنحية : 












وم ر تدحت أتثى (شكل +7 ملوذ) 
اتيز بعش الفنفآت الور 
جود الجين السائد على أحد الكرو 
اللجين التتحى على كل من الكروموسومين 
لود سمطعه. بيننا وماق اقشتخصن. الحامل تجينين مختلفين تلصفة بأنه + خليط عندفيروصدعطلظ + امازل 
حبيتات الكروموسومات الجسمية. وحبينات الكروموسومات الجنسية: 
إذا وق جين النفة على أى من ال71 كرو 





وموسوم جسمى توصف الصقة بأنها تهات لتتتمع مد وإذا وقع جين 








على الكروموسوم 0د أو الكروموسوم/3 توصف الصفة بأتها مرتيطة بالجنس عتاع«تفااك لدتفاومع.. 


ور #1 53# 





ليت اامنففتاء” 
أبوفح وضكل»» جين اند يفع غزن21037ز 






لوو دومص دسلية 9م وو اج 31 


الاحتمالات الأ 


رفك لسرن بهد حون 2 





26 














0 3 
1 ! 1 1 سمه 

7 0 1 | 
1 خند 2 اا 
7 حت لا لا ا 
7 مكحي أ فدح فس لكك 
2 لك دك 1 سه 
17 ا 0 
ب د 
7 -20020 -- 
1 ا ا 
77 م2 هنا بالبقمة )ا 1 

0 د وتام ل انو عل اميم 











ويوضح الشكل (70) جينا متنحيا يقع على أحد كروموسومى روج من الكروموسومات الجسمية لكل من الأبوين. ويوضح 

الصف الثانى بالرسم توزيع الكروموومات على الخلايا التناسلية للأبوين. ويوضح الصف 

الأربعة لتجميع الخلايا التكوين الزيجوت فى كل أحالة. ويوفح الرسم أن نصف عدد الأفراذ الناتجين يحثل 

كل منهم الجين بصفة مفردة. فهم حاملون للجسين دون أن تظهر عليهم الصفة لأن الجين متنحٌ؛ بيتما ربع عد الأفراد 

الناتجين حمل كل نهم الجين بصورة مزدوجة؛ وبذا تظهر عليهم الصفسة:'أنا أقراد الربع الأخير فلايحملون البنين. 
لأخراض التتاعية الت تقع جتيتاتها علق كروثنونات جفية. 





ال بالرسم الاحتمالات 











ععمع اط ع ممعم | امصدعما هل 
عطاة 1000 7 سنا 
كه سف اس 
0 متاق لتنتت* اتستتمار 
62 ممقاسه امتسووت 1 
67 تسسعمت ةر 


تخ قا 
كتتصاة نسم 
تاك لعا 4 
ا 
0 
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(تكل :7)/ يون بحملا جب لمق 
بسورة نقحي الجا ظة هته 


اوقل مب سكل فيضي بوم آمة تومت جين ملت لسنة 





مهتاء متاك (تفيب فيها الصبفيات اللونية من 
الجلد وقزحية العين). ويدل هذا على أن كلا من الأبوين - وهما ذو منظر سوى - يحمل جبينا مقا لصفة البق ؛ وأن جين اللهق 
وهو يقع على الكروموسوم رقم ١١‏ - من كل من الأب والأم تجمعان معا فى هذه الطقلة. ومن الجدير بالذكر أن الحالة ترجع 
إلى نقص إنزهم 77703850 الذى يقوم بتحويل انحمض الأمينى 1370802 إلى ميلائين. وهناك بعض المراجع تثير إلى وجود 
هذه الحالة عند نبى الله توح 21/6 غليه السلام حيث كان والداه كدقتات 30ل انتتات/. أولاد عم. 
الصشات المرتبطة بالشق «رع/«ج2ة) #نرصطل وى . 
توجد جيئات بعش الصتات على الكرونونب 
11079 /نتافر واشت مم1 : وبذا 
البجين 14/6217 انول عن الأنتيجن 27 انخاص يأسطم الخلا تقد تعد لنت 4.. أما الكرومووم“1, قهو يحمل 
جين مرض الضمور المضلى الشسديد فقا تتانتتكة| 56-7 جتتوم؟. العروف بالسم «مرض دوتضين عمعقتلتل. 
لزه الذى يصاحبه ارتفاع مستوى إنزيم (7:#/تععداتط معت حيث ينطلق من العضلات امصابة. 


خريطة العائلة مدمامه/ بزاسمءظ. 








الإشارة إلى فود معين فى الخريطة 1/4/) 
اذك الصفة ظاهرة علية 

أنثى الصفة ظاهرة عليه 

قرد خليظ فى جين على كروموسوم جسمى. 

اقرد يحمل جينا متتحيا على 

مجهض أو ولد ميتا وقير معروف.الشق 

أنثى لها نسل من رجلين عمو 


606 


ناج لا بنجب ©0070 
السهم يشير إلى الشخص الأول الذى ظهرت فيه السفة موضوع الدرانة عقون <0 
(للاعصوو:2 نكر عتعمر:1 نات 

















58 


- 1 
© ا» »1ه 
رقي رمي بحب برقي مرقير يمير وير أ 


0 
5-3 





أن تن ها © 
ا ات نت ند كبك ا ا 
لني انس ناح اتوص فورمه جية رض تيع 
ل كرورم و يبرم لروموسو يار 
كسوبا الذى بسن لجز انيمي اتشخر )2 











3-0 
عه 














٠0‏ خربطة لصقة سائدة مرتيطة بالكزومونوم قن 





كنا نوتتخ لكل افرط لضفة متتحية مرتيطة بالكروموسوم 25 
وقح سكل َخد فى الاعتباز 


هم بعقس ملائح جه الإنسان التى 









تشخيص عقن حالات الأنراض الورائية. 
وقيما يلى يعض الصفات الجسمية غير السوية #لطتربووموبزط. 
معت التى تستخدم فى تشخيص بعض المشاكل الوراثية فى 





المساقة بين إنساتى العينين «تتةة/د/تبتحززة/: 





اف بين إنساتى العينين (0/6/0:307د[9/. 
وبتين الداخليتين للعينين لامتحال 
اللسافة بين إنساتى العينين لم تز 
الحدود 
إنساتى العينين: وهو ما يوصف بانه عه عو +«م.. 
ويسة الخارجية للعين تقع أعلى من الزاوية الداخلية لهاء وهو 
مايوصق باسم الميل أو الاتحراف المغوى /سهلء 6دم/مجرهم14. 

قع أعلى من الزاوية الخارجية لهاء وهو 
وصف ياسم اليل المضاد للاتحسراف المتغول 0/64جزمفدفةاه هر 














العليا لإتصال الأذن بالرأس تقع أسف الخط الواصل بين 








بة الداخلية للعين. 












- 
- وجود ثنية من الجلد فوق الزاوبسة الداخليةللعين لاود 
53 

- قصرغول المافة بين السعطح الأمامى والسطح الخلقى لذ 
ال 





«إسلحوعماعنامط. 

- اتحفاء الأصيع الخايس باليد إلى الداخل بزإ/و2عائةوة[0. 

- وجود تغضن عرضئ واخد فى راحة اليد وهو ما يطلق عليه اسم 
>كتتت #نةةاك. وتوجد هذه الحالة فى يعض الأقراد الصايين 


أو عرض إدوارد أو عرض باتو (انظر الفصل السادس). 


اقة بين السطح الأمامى والسطح الطلفى للجمجمة 








إعزفاتف 





















الشدوذ الكروموسومى ‏ الجينات طفرات الجينات 
-طفرات صنسدوقالتماثل الجينات الكاذبة 
الأجزاء الوراثية المتنقلة ‏ إصلاح الدنا 









الشذوذ العددى للكروموسومات مسمنمس رط ا سمه مسرم اسل ووطلالء 








يتتداك أثناء الانقنام الاخقزالى لتكوين النجاميطات أن يخدل تيب الخلايا التاتجة من الكزوتونسونات اليضبح أقل أ أكثر من 


طق عند عزوو 





أغلب الحالات الثىّ تيب الجاتيطات في الإتان هى اختواء الجانيطة أعلن +1 أ/” كرومؤتوثا 
اوبهذا يُختل عدد الكزوبوتوَمات بعد الإخصاب ليتكون زيجوت يحتوى على 40 أزة؛ كرْوْنوسوقا: أ إما أن يختوى غلى 

أن تحتوى خلاياه على تسخة واحدة من أحد الكروبوسوبات برعدعدو8. 
اعلى الترتيب. وتنفا هذه الحالة عتد عدم قك الارتياط #اممصغوك جدد رأثناء الطور الابتعادى عععفحوع .فى الانقسام الاختزاق). 


اقلانك نشخ من أحد الكروموسومات نو#صتة”2 





بين الكروموسومين المتكابهين أو بين الكروماتيدين الأخوين. وبذا يتجهان معا إلى خلية واحدة وتحرم الخلية الأخرى من هذا 
الكروموسوم أو الكروماتيد. وبا يكون لدينا جابيطة تحتوى على ١4‏ كر 
حدرت الإخصاب يتكون ديا تيجوت بحترى على ٠‏ 

أكون فر يعات م تاكن 


وموسونا أوجايطة تحتوى ملق كرو موسوئاء وفظد 









6 عد 39 
الراحل الأوى لتكوين الجنين 











ال شيل |2 «ععع د ...كان 

سمو مرا /سسسعسسيلي 

سنسة اديع > هعس .جح 
اتقرتب امادة الوائية فى الكروموسوم اد 

7 اعت عت هو صر وا وود 
[ضعرة هذا الترتيب سلامة تعييز الجين. 
ان نفسه. ولكن يحدث فى يعض الأحيان «مسسافة 
أن يضطزب موقع جين أء أكثر مما يؤدى 
إلى مشكلة طبية تخضع لقواعد التوريث 7 
0 م 











اوبوضح شكل رم يم تماة 








الأقطرايسات فى مادة الكرونوسومات. 


ومنها ما يلى 











(1) الل سمارععماعصسزة 

قد مكون ذلك على شكل نق متبادل مكبر حند طرف كل من كروموسومين ويتم تياد 
اصن النتسين. وقد يكون الل على مور لتحا مركزى اتا يوصق يآ عدم ونسية إن العام 
#تتتصطم). ويتم ذلك بين كرونوسونين. رفى السنترومير #تستحوحيد حيث يحدث كسر فى كل منهما قرب الستترومير وبتلاشى 
الجزك المغران النتجك بين يتح الجزآن لان يحملان الت تترمهر مها ونا يحت الكروموسوم انتج على سنت 
لصسسادءرقد يكون النتل باولا لتنتححط حيت يحددد كسران فى كروفوس و ور ود فى كروموسوم آخر ف 
القطعة النفصلة من الكرومومو الأول لتلدحم عند موقع اكقشر فى الكرةنوسم اتاو" 

ب) الب 8م21 والكروموسوم الحلقى #"ممومدم ويك جماكر 

فى هذه الحالة يفقد بالكروموسوم جزم من مادته. وعادة يتلاشى الجزه يتور مادام يفتقد الستترومير دوو متعم وإذا 
ما حدث يتررفى ذراعى الكروبوسوم توصف النهايات الجديدة يأنها لاصقة "رادم ذلك أن الكروموسوم يلتف وبلتصق تهايتاه ما 
ويوصف الكروموسوم بأنه جلقي #تممبوصديله يد 
(ج) التضاعف ممامعلاصداط: 

فى هذه الحالة يحدث تاق لجزء من مادة امسوم : ودرجسع ذلك إلى ها يحدث خلال تططوتق لالب بضتطم. 
المي »اندها تين تحدان خلال الانتصا لاختؤا لذ قت عنه اناا التاسلة : حيت يحدث اموز ير كا 
بين الكروموسومين التمئلين *4 جيتععدوت ابستحطسطص . يؤدى إلى زيادة فى أحدهدا ونقص فى الآخر. 
(د ) الانقلاب مملويهوطل» 

فيه يحدمه كسسسران فى الكروموسسوم وتلتف المتطقة اوقعة بين الكسسرين :+1 ليما اتصالها بباقى الكزوموس وم وأذا كان 


الكسسران على أحد جانهى اكروموسسوم يوصف الاتقداب بأنه اتعصطا/ ٠‏ وإذا وقع السترومير بين الكسرين موصف انوي 
بأ مسار 


(ه) الكروموسوم لمتساوى #«تمعميهو رطعم ول , 
هذا تمط قير وى من الكروموسومات حدث فيه فأ بتر لأحد ذراعى الكرومو سوم وتضآف القرع الآخ. رقد ينذا هذا 
راجن لين كستز اام جز وير اتا تسا ددارى - مرديا لمن كبر فل اال و تق لتر نوسيم 
ناتج ن شراع من كل من الكروماتيدين بمعنى أن كل كروموسو, تتضامف فيه ثفس الجيتات (لأنة يتكون من نفس الذراع من كل. 
كروماتهد) وتنقصه جينات الذراع الآخر. 
ارمناك انقاق بمن تين عم ةلله ستدصحصويد 2 على استخدام موز ممينة للدلالة على الطرز ‏ 
الشذوذ الكروموسومى: والجدول الآنى يكمل هذه الرموز ودلالة كل منها 





الالته. 
|الذراع القصير للكروموسوم 

الشراع الطوهل للكروموسوم 

أطرف التراع القصير للكروموسوم عدم -مر 

طرق الذراع القصير للكروموسوم لمتصدمة -و 

|الستترومير 

أعدم تجانس أشكال الكروموسوم قى الأقراد #تتطحعصدصنع ويدار إلى أسباب ذلك بعد ليل 


7 أكزوموسوم متساوى #سمعتص اعمط 
ليلج مسف 

أنقلاب مود 

أ الأصل طبه لمعم 

أبوى الأصل ممه لمعدعم 

أكروموسوم حلتق #صتدعمجديلت فر 

انتقال ممم تعدم. 

أشيشسائى البثاء الكررنوسومى سطتتخدص 

إذا ذكرت قبل رقم الكروموسوم فإنها تعنى زيادة أو نقص كروموسوم كامل 

|إذا ذكرت بعد رقم الكروموسوم فإنها تعنى زهادة أونقص جزء من الكروموسوم 





أنساس الحد الأقصى لقيمة ععانهه© فى كل مجموعة. 

فشكل 4): وبرضح الجدول فى مقدضة الكتاب 
د اليكرةللعلماء فى الكشف عن جيتوم عد من 
أت منها الإتسان. 

















م جود عي حو عو عور 











تنوع حجم الكروماتين الخائف صادمطس:امدتدده فى منطقة الستترومي 
تباي أخجام التاطق من 204 الثى تعرف بالتجوم ت#التعفق.. وقد فل الك معمليا فى التييز بين الأقراد ذا سنرىا 
فى الفصل الخائش. 
- وجو اطق البكسة صعافة ساهو الى يتين فها حنجم 2004 بين الأفزاد؛ وعند ذه اطق يهل كسر ووو 
اكنا سترى فى القسل الساد 
الجينات660) 784. : (شكلان ملونان +8 84) 


الجين هو متطقة من الحنض التووى 2084 انها 


يدلية عملي إلنسسيخ مرتيط إنؤيم »ووم 2004 مع تتابعات الحتفل 


زكا 14 عند جنزء من المتطقة المنطمة تقع مجاورة للمتطقة لتى ستنسح. ويظلق هلى هذه التتابعات اسم بروموتار مهد[ 


أما الطرف الآخر للجين فهو يحمل إشارة إتهاء «لمديرة» #ااعقد7» تنهى عملية النشح. ونطيق اتوصف النابق على جنينا 
لكائنات أوليات النواة متهت وتادحر. أما فى الكائنات حقيقيات التو عه رامت فإن الجين يحتوى غلن أجزاء غانضة ال 
ونات تعدادء . بينها تعرف الأجزاء الأخرى يلسم «إقسونات معط . 


اللتوسطظانة76) بينما بقل عغول حنصن 4804-<ه الناتج عن الجين كتيرا عن ذلك (ببلغ فى امتؤسط 208 2): نجع هذا إلى 
ججم الإنتوونات وكثرتها فى الثدبيات. >. اوتة الأطوال من الحمض النووى 2076 تعرف باء 
#تماوة مومه وهذه لا مجرى نسخها وهق تعرق فيا بشم #تتعو و لمتعصدهمة.. وف اليكتريا يتقاوت حجر | 


مابسين 038008 فى جالع ججب رسايو ود إلى جر 


















































ل عن تنقهم عمل جيتات أخرى. ويطلق على لطر 
لمعم اير 


أول اسم ججينات تركيبية مع ادسدعد:ة والثائى اسم جينات 


سكل (ه4) خريطة جهنهة للإنسان وهنم محعم صعدصةة: موقع على الكروبوسومات فيها عدد من الجينات الخامة 
ان الصنقات الورائية 

بة لمجمؤعات الدم شار ليها فى خريطة الجيتات سالفة الذكر تجدر الإشارة 
على ملح خلايا الم الحمر 

ات الدم فى الإتسان 





إلى أن هذه المجموماتتعتفد على طبيعة. 
هناك حوالى 4٠‏ مجموعة من هذه الأنتجنات. وبوضح الجفول لآ يمض طرن 





“مد تمماة ممس يط اه ع اسع 7 
تطنعهما لمسميدسصة | _صتدم لم30 
»تيه 2 
دكت عقوا سملم 
2 الع 
تقو اقم قط 
2 تر 
و مضه 
و سمل 
الوق 53 
1دع2يه ندا 











الحمض التووى يسم طقسرات #نمتتد: وتعرف العوامل التى 
بالمجهر الضوثى إذ إنها تكون على المسستوى 







































































تيع وتكل مل 


الجين الطبيعى الذى لم يطرأ عليه تغيير. ومن الثابت أن 



















لمادة الورائية لديها آليات لعالجة التغيرات الحادثة بها ع عي 
ماماو ع لودو سويد سس 
ل حادق داشا. وا حدقت الثة فى حلية تاس لية 
: الطقرات في ست 

سوقنا أوضجل يحدوث الديخوخة: وا يلي عاق | 7 22700 اعم 
من هذه الطفرات' هدعم عتمم - مهرم عماسم وماس فوضية ره 
الطفرات النقطية/«متصمطه/ة #طدط: رفك حي | للا 0م 0 
ول التبدال قاعدة #عا 3900/0 ممعلر 

حيث متيل قى العن اشرق نوي قبن | 92050 - كي ستيه مدت 
تجو لاع ارقف تعرز ويند متي | 2 سف 
() استبدال انتقال #ولاتعمة:ة , | مسا| 


سبال لضو وش الى ار جيل : اليك ررد سال ا سد 1د 
ول تستواك هيلاش أحزى ع لقن للقت لات ا ا 
الكويائسة؛ لى قاعدة من البمورينات تععا” بقئدة لب وسح انث اتاد بي ساد ا ل 
أخرن »6 المجمزعة تلسها: قشل تصتيا وت قرى. ٠‏ لش ةريما 6 ف لس الوك 0 ل 1 0 

1 اا وتات مره ف انا د ات ف 1 
م - ا ا 
يقاجدا أخرعا مد الجتوقة ليا فل تق > إن ٠‏ 0 00 ل 
أو7 إلى ©. 














أو تستبدل قاعدة من البريميدات معدطانامنة:. 
















ااستبداك اتام 





اذلت على الحشن الأميثى تمه هله 





استبدال مستعرض 2608/8/07 








وفيه تستبدل قاعدة بقاعدة أخرى من المجموعة الكيميائية الأخرى : أى تستبدل قاعدة من البيورينات بقاعدة من البيريميدينات 


أقشلا© إلى 4 © إلى © 7 إلى 4 7 إى©. أو تستيدل قاعدة من البيريميدينات بقاعدة من البيورينات: فنثلا » إلى 4 إلى 








7 © إل© © إ. وفى جميع الحالات النسايقة تنستبدل القاعدة على الشسريط الآخر لحمض 401 لينتج 
بين شريطى الحمض النووى 22004 


الستت يا 








ان |الطقرانت التقطية: أحد. التداعيات :الآتية. 
:صافتة (لها الدلائة نقسها) 2م ادوم مكسععم رمك #منانةاا عطي بصم1زى : 
اتقيو الطقرة شغرة أحد الآحماض الأمينية إلى شقرة أخرى للحمض الأميتى ند 
اوكلاهيا للحمقن الأميتى أرجنين. 
رت عكسية تشم عام ور مدست :80 + 
اتحدث على مرحلتين : وليس لها تأثير فى عملية التشخ: وهى على طرازين 
أ طقرا عكسية مثلية ,مم هادم مومه وم بسك . 
١‏ وليه تحدث طفرة نقطية تغهر من مدلول الشقرة .ثم تحدث طفرة أخرى فى نفس موقع الطفرة الأو تعكص فل الطقرة. 
وتعيل الشفرة إلى حالتها الطبيعية. 


لقبدا) فنا ممصم (61) نت إتضسنز (ور1/ اناد 
وها ٠‏ 0 ومسي تس امبرو 


ارات عكسية مكافتة مممزاهامجر مديع دمر سعله ضسوكل: 
قه تحدث طفرة نقطية فتنتج شسفرة تل على حمس أميثى سختلف ثم تحدث طفرة تقطية أخرى للعفرة الججديدة لتمطى 
لل على الحمضض الأميثى الأصلى وتكتها شقرة مخظفة عن لمعظم الأحماض الأميتية أكثر م شفرة. وف الات 
تت للقسفرة الورائية اطفرة نقطية فتنتج شسقرة تدان على حمض أمينى ذى خراص تختلف عن خواص الحمض الأميتق 
ألم تحدث طفرة أخرى للشفرة نفسها يتتج عنها ضغرة تخالف الشفرة الأو وتدل على حمق أمينى يختلف عن الحمضن 
ني الأول ولكن يشابهه فى خواصه. 


46/52 نمف . (امرعمن عور 62/57 
ع ل ممم سيد 


رلواعمفامصمة/ ج66 يمسمظ لتسمذ بهار جو0. 
وتتعمة اعت امد 0000 
محر وقسمو 


طفرات تغير الدلالة ممه دوعوم ورا 
أحيك تستيدل شقرة أحد الأحماض الأمينية بشفرة أخرى لحمض أمينى آخر. وقد تكون الشفرة الجديدّة لحقض أمينى مكايه 

الى خواصنه للحدضن الأول: مثان ذلك طقور الشفرة 4م للحن الأميتى ليسين إلى 46:4 للحم الأمينى أرجنين مما لا يفير 
ا من حخواص البروتين: وتوصف الطفرة بأنها طقرة «مناغره: #تدعهوسد »د وعلى المكس من ذلك قد تكون الشفرة الجديدة. 

مض أمينى مختلف فى خواصه عن الحمض, الأول. مثال ذلك طفور الكسقرة 260 للحمقى الأميثى «فينيل آلانينه ووهو 

د فحبنازة) إلى الشغرة نحن للحمض الأمينى «سيرين؛ (وهوتطل/) مما يغير من خواص البروتين. وتوصف الطفرة بأنها طفرة 

قير مناظرة؛ موده و60 

طفرات غير دالة كتعااه/دور عوممعصةال: 


#جلوتامين» إلى شفرة الإيقاف 16/. 
ثانياء طفرات الإضافة أو الحذف 6صم اهامر صدناع/عك جه جدنققك ا 


أوكسى تيوكليوتيدات ملؤفاتك. 


«واح21 بس ؟*<<خكث<دد د ل 





وبسا أن ترجمسة حم 4004م الناتج تتم على أنساس كل ثلاثة تيوكلنؤتيدات متقالية فلن هذا الطراز من الطقرات يغيو. 
مسن جميع الشغرات التالية موقع الطقرة تق تهلية الجين» .وبا توف الظقرة بأنيا طقرة الزحزحة الخاملة» انف سميل 
وبن الجدير بالذك نأ طقرات الحمض التووى 2004 ل على ما يحدت متها فى الماطق التى تتم إلى 0-10 
1 تترجم إفى بروتمن بل إن حدوث طفرات قى مناطق أخرى (مثل امناطق النظمة وللناطق الت ترتبط باشارات. خلوية أو إزيمات 
خلال عمليات التسخ وخدف الإنتروتاتة والترجمةع» غانيا ما يجول أيضا دون تأديتها لوظائتيماء أو ييطىء من أدائها مها يؤثر 
بالسلب هلى الأنتطة الحيؤية. ويصفة عامة يصب توقع تداعيات مثل هذه الطقرات لأنها تعتمد على اعتبارات متعدة. 
آليات حدوث الطفرات. 

تحدث الطقرات الجيثية وفقا للآليات الثلات الآتية. 
أولا: ستبدال طلعدة /سعسء علوم عمال 

يحدك لكا بسيب ظهور نظائر للقاعدة اتيترزجيتية وطفط حضف )يتم ذلك فى الظررق الانية. 

(1) تخد كل قامدة من القواعد التيتروجيتية بع الى عل فى توكيب امد لوائية 14 مط ميا ف ترتيب انه 
والروابط بين اذرات :. ويعرف هذا لنمط باسم #الهيثة كيتوب «نقق»». وهى الهيئة الأكثر نيوعا رشكل طون 41 إلا أن هذه 
الهيثة قد تتخذ حيثة أخرى تغرقا ماسم الهيثة ينو #و' انع : ويعرف الانتقالا من هينة إل أخرى ماسم الاتتقال الفكرارى 
اله ومصصععد» كسا يطلق علي حذه الظائز أسسم والتكدورات تتمحدطصعة» . والنقظة الهامة هذا أن اله ينول لأية 8 
القواعد النيرتروجينية الأريع لاتتزاوج. مع قاعدة تفتروجينية أخرى وقق النظام الطبيعى. والشسىء نفسه يحدث مع هيثة أخرى 
.ثامرة للتاعد التيتروجينية تعرف باسم «الهيثة إميتو #«# ضفن ». فق الكش كل اللو (6) نجد أن القاعدة النيترؤجينية ف 
أى من ميثاتها النادرة يسم بجانب الحرف الدال عليها (.): وعلى الك يرتيط”© بالآدنين: +7 يرتبط بالجوانين . “21 مرتبطل 
بالسيتوسين: “© يرتبط بالثايمين. 

وتؤدى هذه ترات فى ازدواج اوعد إلى حوث الستبدال اتتقاق عتصدةة نتيحة تورات تضاعف الحمض التورى 0004 
حيث نجد مثلا (شكل 14 ملؤذ) أن471 تحل محل 66 مع ملاحظة أن*6 سرعآن ما تعود إلى الحالة 6). 

©7002 6ج مممداو ره لصم بعل دح +0 دنج 
7س تمدع 6 ج مومسابزله صمو لمدجمم ج61 

والخلاصة هى إنتاج شكل طافر من الحمض التووى 2804 تتيجة تغير هيئة الجوانين لفترة محدودة أثناء تضاغق هذا الخنض 
وذلك وققا لتنلسل الأحندات اللوفح. 

وان دك أثند تامف 45 أن التائمة لاض (الجواتين ست دست لها الإ رس فونه توق كزان 
الاين وسيترتب على ذلك في التهاية أن التفامف سيعطى © ويذا يكون حدث استبدال اتتقاى تمده وف ا يلي" 

4.1007 ج مساحو ديه عقر يج 13 
7 تمدع < مسقو تصع مر امدسمه جو 
وجمنيسة هذا عندما تتأيسن القاصدة تلقائبا نعم زتاند وتو فمثلا اركب 
اناقة)تتستسمصوبط عو نضير للثايسين ويحمل ذرة بسروم حدمت فى موقع ل الكربوة رقم ؤد) بدلا من متجموهة" 
أىاإته يخل مخل التايتين فى نهدا القدد وشكل 


الجروم فى هذا الركب يؤدى غالما إلى تقر توزيع الاكترونات فى حلقة الزكديً نما ينتج أغنه 
أحد سارين هما- أن تظهر الهيتة ود للمركب ار لتضصف. وقى الحالة الأخيرة إن مركب مزاوج. 
لقاع التيتروجينية «جوانين: وش كل ملون + مب): وتكون النتيجة - مع تولى تضاع لثادة الورائية - حدوث اس تبدال 522 
فوج ج7 رو7ر جري 


سه ووس 





24 ععتصحو مس2 مثالا آخر تركب مطقر وهو يدخل فى تركيب الحمض التووى 2004 ليزاوج الثايمين بدلا من 
اإشسكل ملون ١0أ).‏ وبذلك فهو يعتير تطيرا يمدت للأدنين. ولكن عند إضافسة «يروتون» لهذا اركب تمصع د</ فإنه. 
هزاوج السيتوسسين + ويوصف ذلك بأنه خط الازدوني» يضعوضهم (شكل ملون ١مب).‏ وعلى الك فإذاالزدوج اث مع 
يحدث استبدال انتقاق #تففومدة © +7./ عند حدرث تشاعق للحمض التووى 20/1 
اها زاوج /هث مع السيتوسين قإن الاستبدال الاتتقق 6/67 يحع شد 
القلعدة #متاموعا/ه مدعل 
هناك يعض الركبات الكيميائية التى تسيب طقرات ليس سيب دخولها ضمن بناء الحدض النووى 28/6 : ولكن سيب 
على تقهز لكب الكيدياض للتاصد التمتوجمية. ون هذه مركت عوال اتوت مطحي يط ومنل و8 
4 (20145) جاسدناسسمسطتسدم رشكل 05). 2 
وتضيف هذه الركبات مجموعة مثيل أو مجموعة إثيل إلى القاعدة شر 3 


> 
الأوكسجين زقم 4 فى كل من الجواتين والتايمين مها يجعل 1 
يزتبط مع الثايمين ويجعدل الثايمين يرتبط مع الجوا 

الحالتين يمثل ذلك ارَدِواجًا خطأ يينتعدو»». وقى حالة تغبير رشكل 00 


الجؤاتين إن تشاعف الحفقض التووى ستيؤدق إق حدوى ٠‏ لزعب كال عمد مسا لجز ا وز رت بيد 


يسيب عدد كبير من امود اللطقرة عطب 
القواصد النيتروجينية فى موقسع معين من 
فض الثووى 220/4 مما يحول دون قهام 

متسعدة 20100 يبدوره» وبالتاق 


من ممارسة دوره فى اللنطقتة الواقعة بعد موقع العطب: وتعرف هذه الآلهة ياسسم 
4-7 #هنرزط 5015) فى إشارة إلى دورهما فى إتقاذ الخلية : ولكن موقع العطب سيش كل طقرة. وقى النهاية فالأمر يشكل 
اموققا أيه بالقايضة بين استهرار الخلية فى الحياة فى مقابل واقع وجود طقرة. ومن العوامل اللسبمة لمطب القواعد الأشعة فوق 
البنضججية 017) ممدة+«0:] التى ينتج عنها طرازان من العطب على نض شرهط الحمظى التووى 2001 هما: 
حيط ماطف 5.6 عله مه اعد :وا مص امام ملتة ور مصتمطات 6 ل 
(شكل ملون 0ه أ » شكل :0 ٠‏ 0ه ملون». 
تسسففة: ور سعد دعاه اتعشدسويط ره ل لج 
(شكل ملون «مب) 


----2 سب ب يُِيي22595958989899ئ22 














+6 تثير أشمة الس ف البنتجمة فى باه تحتطك فى جزين الحمض التووى 2004 


كذلك فإن الإقاز النطرى أفلاتوكسسين را تتعععاهاء) مرتيط بالجوانين عند ذرة التيتروجين فى الموقع رقم 75) (شكل 00١‏ 
ملسون) ويؤدى ذلك إلى انقصال الجواتين. عن جزىء السكر الواقسع ,عند ,جاتب جزىء الحمض النووى 204 ويوصف هذا الموقع 
الخالى من الجوانين بأنه عاك عختتصسمهر (شسكل 4ه ملون) حيث. إن الجوانين يتتمى إلى البيورمتات,.وفى هذه الحالة يعمل نظام 
505 على وضع الأدين أمام الوقع الخاق عند تناعف الحمض النورى 2106 قإذا رمزنا للموقع الخالى بالرقم ©) فإن استيدالً 
مستعرض #ت0تن:2 سيحدت وفقا ذا يلى. 

>6 تاروع لمهم 
عام ليواي 

ومن الجدير,بالذكر أن الآلية السابقة لفقد البيورين #دعدة#ت0 يمكن أن تحدث تلقائه. 

ون الآثات الى تحدت تلقاتا أيضا فزع مجموعة الأمين #مصخصصط. , وادا حت ذلك نط6 بع نا 
عورا هل نمدالا وإذا حدث للأدنين #تعهه نتج هييوزانسين تطادمصمموز/. (شكل :+ ملون). كذلك قد يتعرض الخ 
النووى 004 للمركبات الكوميائية السسرطقة فيتفاعل معها. وموضح شكل )<١(‏ تباط مادة مسرطتة افثل متعبويز تصق نمع 
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(02) كستفم/ تميق 
002 عفتتدسر مسودك ززز 
(77ها/ استمد1 موزل 
األشكل الملون (1<) تأثير هذه مواد النشطة على بعض الكونات الداخلة.قئ تركيت الحقض.: النووى لالظ ١‏ 
ثيل الطرز اللختلفة من الطقرات على تتابمات الحمض التووق قط 
لوقح كل ملون +) جدولا يمثل الطرز 
أسوة بالشفرة الورائية التي تتكون من ثلاث قواعد نيتروجينية : والجملة هى . 
2ب صم رعو صيا زمر عرد عاحه عدرل 
احدوث الطفرات + 
رات التلقائية بمهل/ 11/5 :دم مها سمور 
١‏ هذة طفرات تحدث دون سبب معروف: فعلى سبيل امثال قد يصاب طفل يمرض ورائى ثم يظهر من قبل فى أقراد عائلته ؛. 
وى للآب. ويختلف معدل حدوث:الطفرات التلقائية باختلاف 
انيع فى منطفة معوتة من الجين تعرف اسم التاطق النالختة م9 /.. ليان تفي غذة 
١‏ اللثاطق باحتوائها على تكرارات لمجموعة من القواعد النبتروجينية مثل 2017© أو 2© أو 2003:1300 
الططفرات المحدثة 26ص ه/!/ معمادمل: 


اتحدث العديد من: الطفرات فى الحمض التووى 2004..تحت تأثير مواد كيميائية معينة أو تحت تأثير الإشماع. 
( أ ) المواد الكيميائية اللطفرة. 
قام 2 إيمزتعدما مسد - مسن جامعة كاليقورنيا - بوضع قوائم بمواد كيميائيسة يمكنها أن تحدك. 
اللاي الختلفة:. وتعرف التجارب قئ. هنا الصدد يانم عفار تعهم.. ومن الكيماوبات اللظفرة تذكر ما يلى: 


- افلاتركسين ب 8 دعقا 
وهو إفراز فطر ##«##رتةانسمحوك. الذى ينمو على بعض الأطصمة أخاصة البندق والقول السوداتى. 
- بعض أصباغ الشعر مثل. 


- بعض مضافات الأ 
- بعهن مواد الكينيائية انؤتجودة ف 
- مركب م::980/ الوجود قى بعض |" 


للتصيييةةة"©ة9سي ا 








- مركب علاط عفدت المستخدم فى تدحتين اللحوم اعد تحطدودك. ١‏ 

- مركب (باسفعودفم :موتك :23 دز1. اللستخدم كمعطل لاشتعال امطتصعه/ جنع ملايس نوم الأطفال « ات 
0 

(ب) الطفرات والإشماع امؤين معدم يعتستععز 4مم معطلا عه »14 

إذا ما تعرضت أجسام الكائتات الحية إلى الإشماع عاى الطاقة فإن هذا الإشماع يزيل إلكتزؤتات من ذرات المركبات الكيميائية. 
بالأنسجة فيحولها إلى أيونات موجبة: وترتيط الإلكترونات التى حررت بذرات أخرى فتتجول بذلك إلى أيونات سالبة. ويوجد 
الإشسماع عاق العلاقة تنيع / تومه فنة:/ على صورتين هما 

- إتسهاع كهزومفتاطيسسى #عفطقتد عتصدجمدمصقة.. وذلك مثل أضعة جادا ##مدت. وهى قادرة على الإضرار بأتنجة 
الجسم وكلما قصر طول موجتها إزدادت قدرةها على اختراق الخلايا الحية. وهى تسيب عدم استقرار صتخت ةك للذرات" فى 
المركبات الكيمائية بالخلية وتأينها. ومن أبثلة المواد المطلقة لأشعة جاما النظير المشع #«رهد لكل من البلوتونيوم «مسنمهملا/. 
والسيزيوم سفععت. : 
- إشماع الجزئهات ممم عالهد, ماعاعمتمع/: وهو إشماع ناتج عن جزئيات معينة بالثرة؛ ومن أمثلتها 
© جزئيات أثقا ادمع مططله: 

وضى تنكون من (1 بروتون + ٠‏ تيؤترون) وهى بذلك موجية الشحنة : وهى ذات قدرة اختراق شميقة جدا حيك إن الشحنات 
السسالبة بامادة تبن من اندفاعها وتغير مسارها وبذلك فهى ضعيفة التأثير الورائى. ومن أمثلة مواد المطلقة لجّئيات ألفا عنصرا 
اليورائهوم والرادفوم. 
© جزئيات بيتا عام امهم 36# 

وهى إلكترونات: وبذا فهذه الجزئيات سالية الشحنة ذات قدرة اختراق ضميفة إن كانت أكثر من جزئيات ألفا قدرة على 
الاختراق يسبب صفر حجمها. ومن أمثلة مواد المطلقة لجزئيسات بين الترامقوم ٠77»‏ وكربون 14؛ سترونقهوم "١‏ 
0 ممصمو 
© النيوترونات مم«مسطود 

وهى متعادلة الشحنة» وبذا فهى ذات قدرة عظيمة على اختراق المادة الحية وتسيب عدم استقرار لذراتها. 

ويقاس الإشماع بو عليها اسم ناتيت 





تشوهات وآمراض وراثية تنتح عن طبيعة بناء الجينوم 
وآليات عمله 


اهناك آليات أخرى تسيب تغييرا فى عمل الجيت آو خدوث طقرات في . 
يعفله. وقيما يلى أمثلة من هذه الآليات. 
٠‏ حدوث طفرة فى صندوق التمائل بدؤم مممدط >0/ مذ سمن/ 3/5 

أغتال تامعات قى الجتنوم حافظت تتيةا على تكوينها عبر الطور الأخماق : وقوجد ع اليك فى تجليع متاك تكن كل 
نه من عدد من الجينات: وعلى ذلك قن ذه التابعات تتتج سلامل من الآخماض الأمينية متشابهة إلى حد ما قى الكاتات/الختلفة. 
نلق على هذه التابعات فى الجيتو انم سايق التائل ومطصصصطة) كا يطلق على البزوتينات التاجة عنها لح ونطاقات 

ات هى فى الواقع عوامل تخ "مدع /عصطصوصحح للمادة الورائية 4 وترتيط جز 
4 فى مواقع معينة منه وقق آليات خاصة بما مؤثر على عملية تسحخه وبالتالى يؤتز على فهور ملفة معيئة: 

أومرجع الفضل فى إظها لدو الوطيقى لهذه البروتينات إلى تجارب العالم المويسرى جطصطع»/:# على خشرة الدرو سوقلا 
نرت فى مجلة مساك فى عار 1446 

ارفى الواقع فإن سناديق التائل تلعب دوا هاا في مرحلة التكوين اأجنينى: حيث يرج إليهً ضبط تكوين أجرزاء الجسم الختلفة 
كل فى موقعه السليم: وحدوث طفوات فى سناديق المائل هذه قد يؤدى إلى اختفاه تكوين جسسمى معين أوتكرار ظهور تكوين بسع 
فى موقع آخر غير ليم وغير مألوفتنعوعته . وقد فرت دراسة هذه الأجزاء من الجنوم كثيرا من لأفاز لتى استعصت على الل 
قهما بخص التكوين البدنى وتشوهاقه: وقد شبه بعض العلماء الكشف عن دور هذه التكوينات فى الجينوم بحجر رشيد الذى فك طلاسم. 
اللغة الهيروفليقية. 

وماك طراز من سسزطان لدم تعر فى الإتنسان مرجع إلى طقرة فى متو لتاقل تسيب اشطرابً فى مملية تكوين لاي لدم 
البيضاه والتكائر التسارع للخلايا الكونة لهاء ويتتهى الأمر يحدوث السوطان. 

ومناك جالة مرضية تعرف باسيم (عرض :بايجورج ععتالم د( ببرمجيز): الذى يصيب الإنسسان ويرجع سبيه إلى طفرة فى صندوق 
التمائل تشبه ثلك التى تحدث فى خثسرة الدروسوفلا وتسيب ظهور رجلين على الرأس فى موقع قرنى الاستشعار. وتسيب هذه ٠‏ 
فى الإثسان عدم تكوين الغدة التبوسية أوالفدد جار درم فى التكوين الجتيتى للأذنين والأتف والفم والحلق وكلها 

ا التكوين الجنينى. 

كما تسيب إحدئ الطثرات فى ستنوق التمائل حدوث التاق بين سابع الدين والقمين وزيادة عددها ‏ ونع زععوو. 

.وتوضح التجارب التانية ماسيق أن ات التقريهى لتكوين صناديق التمائل عير التاريخ التطورى للكائنات الحية: 

1 ) إذا تقل الجين من صندوق التمائل من القأر القاشر للجين من م:: السبب لظهور رجلين مخل قرثى الانتشعار 
فى حشزة الدرونتوفيلا - الذى سبق الإثارة إليه - إلى بويقنة أسَحَيةالحشرة الدرووفيلا: فإن الحشزة الناتجة سيظهريها 
ارججلان محل اقرتى الانشماا كما لواكنا نقلنا إلى البويّضة الخصبة ينا من امنفؤق التذائ الختشرىا. 

لاب) إذا نقل الجين من صندوق التمائل البعسرى اللآق بيب توه متطقة'الرأض |]] اقآر سخصبة: قإن الفارالقاتج. 
ستظهر عليه التشوهات فى متطقة الوأس. 

7706 الجينات الكاذبة تع مميرماو سمو‎ ١ 

اتشبه تقابعات القواعد فى هذه الجينات تلك الو 

ولك لا تجرى ترجمة لها لعاعاععدة بدت ولا ينتج عنها مركيات برو الجينات الكاذية يكثرة فى الجينو, 


وح بو + +>#7؟؟# 4# ع1 





واناما وعد كزووستؤملق يتصاهلنة,أحدصا يح ل الجين توف وخر يحمل اليد الكلاب. فإن عملي البو جود تدع 
تن تحدث بن الكروموت ومين انع مين أ الاتضا لخت الذى تت شت الخلا فتأت لي متؤدى إى أن يحبل كلم 
الكروموسومين الناتجسين عن العيور على جزه من الجين الكلقب» صا يؤد عدم التعبير عن هذا الجين وبالتالى نقص فى البروتين. 
الذى من لمقترض أن يتتجيه هذا الجين+. وين هتا تتسيب الجيتات الكاذبة فى حننوث انر 

وخمر مثال لالك هو نحساة مرض جوتشر تداك و بايد 
#فعتطيسحددنام داخل الليزوسومات فى الخلايا 


كات ياحشة علم الورائة الأمربكمة باربارا مكلنتوك تجطاحه وحد عكر حى أول من أغار إل كاي 
من السادة لوقي من مكان إلى آخرداخل امادة اوري كان ذلك في هاي الأرعينات من اقرن العشسرين من خلال راس حها في 
مام جنع بداب فى تيوك على نات الترة إل أن عه الور في كد الحين ل يسخيو طم موس حي لوا 
ما تستحقه من اهتمام 


ولكن مع مرور الستوات: تولى الدراسات فى علم الورائة تحققت مصداقية ما قالت به مكلنتوك. وأهبيته القصوى. 
وت ره لاتهار ذه الال أقة فى عام 6 عنما متحت متردة جائز ول لقيو أبحاها لطأ بريه في بق 
عصرها. 
ونن امهم أن نذكز عنا أن دحخون ماذة لة تععحوعدة” إلى موقع جديد فى امادة الورائية يحل احقمال أن تستفر هذه الادة 
وسط تتابع جين معين مما يؤدى إلى اضطراب هذا الجين وفقده أوظيقته: وقد 
عن طريق الوحدات الور اوبتكا عن ذلك أنران ورائية منها الميوفينيا على سبيل الال 


آليات إصلاح الحمض النووى 20/00 


يمكن تصتيف هذة الآيات كنا يلى 
-١‏ مع الخلل 7/09 /ن بمملاج تومل 

اتقسوم الخلايا بالتخلص من بعش الركيات التى تؤثر بالسلب على الحمض النووى عن طرق تفاعلات إنزيمية وذلك قبل أن 
الامل هذه الريات مع الحم التورى. على سسبيل الث إن بت تقعلات التخولات الفا الجسم يتنج نه ماس 
الشوارد الحز تتم .1 التى هى عبر هن زات أوجزينات تحوى مداراتها لزنا زأحذا تتم كنطو مهلو وه بدك 
تكؤن ثرت أوجزيئات: قير ستفزة عادصو ذات نشاط تفال كبير بانتصمم (مصبواع ا 

ومن أنلة الشوارد الأحرة (السوير أوكسيد؛ (07) ماصع يمحي 

وموم إنزيسم (500) معتصصعته مات ححونة بدوز قصال قسى حدايدة الخلية'من هذا ال أر الحس يتحويلة إلى فوق أكسيد 


ميل * الم ج20 
إنزيم ##طصصط .يعمل على جملية الخلية من أخطاره وققا للممادلة: 
0 +310 - ب0 رق 
الجرة ويطلق عليها اسم امضادات الأكسدق #تسطنت دما ومن أثلتها 
فيتامين 4# وقيةامين © وبيذا كاروتين عتمادما) جع والجلل: 
-١‏ الارتداد للباشر للخلل #جرد برهك 0ت لسدره وير بعدمز0ا 
دنه ذلك فى حالات محدودة. ومشال ذلك مليحدث عنما يتكين صحفل ف الحننض التووئ فقاظ فى لمكي 
أو حقيقهات النواة الدنها (وليس قن الإتسساخ) عندما يعمل إتزيسم به وعدصل/ فئ وجو د أطوال موجات معية فى القنوء الأبيض 
(الرثى) على استعادة الوضع: الطبيعى للقواعد.التيتووجينية (شكل ملون. 


ووروووييبيوويي 





ْ 
ضر 
#متمسة 





قمع 
يك سلا الخ الشووى. قا لدم ممدطتعده وسو مطصح وافمحد 0 بن 
مجموعة امل من مركب تاها 00ج © وارباها بجزى. ماق عن لوقع لتم لهم 
؟- إزالة الألكلة عن طريق انزيمات6/7#26مه :4/21 رشكل مل 
اتعسل هذه الإنزيسات على إزالة مجموصات “4/0 التى أضيفت إلى القادة التيتروجينية. ويوضح شكل 8 قيام إنزيم 
تاعمد مادرانعه #منصدعما رطعت 0 بنزع مجموعة ا مثيل من مركب وارتباطها يجزىء صنيعووب عند ا موقع التش طعت #ضمعم 
للإتزيم. 
الإصلاح بز اليوكليوتيد عدوم توه عععاصه1/ رشكل ملون -ج) 
إتعسل هسذة الآلية بهدف التخلص من جره صغير من هرب 
الأبدريميدينات «تتحنك مس5 (المرحلة ١‏ قى الشكل) أو و+ 











جانب مسمقاتعة القدريط العطوب من جوى. حمص 206 عند حتين اوقمين وافرحلة ؟ فى شكلم عقب ذلك يعمل تزيم 
خعفلدة 004 لفك الروابط الهيدروجيثية بين القواخد اتوتروجينية التى تربط شسريطى الجزى+ عبر السافة بين موضع القطعين 
سالف الذكر (اترحلة ١‏ قى السكق). إلاحظ أن فقا خير يقوم بنفس الدور عند مضاعقة جزى» الحمض التووى). فى 
هه الوحلة بيدو جزى* 2080 ناقما الجزء من أحدا تزيم تعدح ونا 2004 يبناء الجزء الناقص من الدى أوكسى 
تيوكليوتيدات وذلك من عتد (3) إلى الاتجاه (5) (للرحلة + فى الشكل). ثم يقوم الهم مع 2004 بعملية ولحج) جهفاتخى عند 
انقطة لثقاء الجزه الجديد القامى مع الجزء لآ 

وبذا يكون الإصلاح قد تم بيتر كامل لأى تيوكليوتيد ظهر عليه العطب. 
0- الإصلاح يبز فاعدة عدر #داتعاعت معمك. 

تعسل هذه الآنية على بتر القاصدة التيتروجهتية المرتيطة بالنقطا قى جسزىء الخمض التووق 20804 مثل وجود اليوزاسيل 
تتدانا. (كسكل ملون 00). وتبدا الآهة يقيام إنزهم محعةووحمواع 2084 يكسر الرايطة الجليكوسيدية لصعطحفففةه هزم بين القاهدة 
النيتروجينية وجزى» السكر. وهتاك أمثلة عديدة لوجود قواعد تيتروجيتية قير سزية فى جزى+ 2 منها غلى سبل الثال 

(أ ) وجود اليوراسيل عن طريق حذف مجموعة الأمين ##دجوعضهما. من السيتوسين. 

(ب) وجود #منتصدج و دفارء1 عن طريق تأثير الشوارد. الحرة السسالدد, م/م 

(خ) وجنود #«نتعدهااؤظت/3-1 عن طزيق عوامل الألكك صتصصجه يناجام 

ونشأ عن إزالة القاعدة النيتروجيتية وجود مجموعات فوسفات وجزقه دى أوكسى زييوز فى جاتب بنةقععة شريط جزيء 
211 بلا قاعدة نيتروجينية #عطحودطم عمقو سح لتسعطمط : فيقوم إنزيم مسعاتعتهده بإزالة مجموعة الفوسنات وجزىء 


السكر وبذا تظهر ثغرة فى جاتب معدخغصعط. شريط الحمض النووى يقوم إنزيم معدممدزروم 2101 بتوسيعها إراجع شكل ملون/0) 
تمهمدا لهام إنزيم معلصص توم 201 بمل+ هذا الموقع ياضافة نيوكليوتيد جدية تلم ثم يقوم إنزهم #معوا/ 204 بربط الجزئ 
الضاف مع طرف الشريط الأصلى عند موقع القطع 


”- إصلاح الخط ا عند تخليق شريط الحمض التووى المع /مجم:1/1. 

ترتبط هذه الآلية بإصلاح شريط حمض 204 المخلق حديثا عند تفاغف جزىء هذا الحمض. 

اوتجدر الإمسارة إلى أن إصلاح السريط المخلق حديثا فى ججزى 2082 يتم على أنساس مرجفئ غوبناة الشريط القديم الذى من 

رض أنه سلهم - وهذه ميزة أساسية. لكون ججزىه 2 يتكون من شريطين متكاملين. وير معلوم:على وجه الدقة كيف تميز 

الإصلاح بين الشسربط الجديد والشسريط القديم للجؤق فى الكائنات حتيقيات النوة#ددومطاد.. وفى البكتيرها - وهى من 
أوليسات التسواة تود وعادمر بعنمد التمميز على أنه فى الخسربط القديم ترتيطمجموعة ميثيسل 107© بالأدنين عند التايع 6/07 
لتكون #ونصطادعاءرتدجدك . وأن عمليسة إضافة هذه المجموعة تتادطولتصجة إلى لله الخلق حديفا لاتتم إلا بعد فترة مما ينيج 
فرصة اللتعرقن على الشريظ الجديد وإصلاحه إن كان به عطب..وتعتمد هملية الإصلاح فى الكاثنات أوليات النواة (البروكاريوتات). 
على الجيقات الثلاثة#لمها تعض ا كسد التى وات الآتية 
(شكل 8. 

> يقسوم البروتسين كاهكة. بالتصرف على منطقة العطب فى الفسريط امخلق حديتا ومرتيسط بالمركيسين البروتينيين الآخرين 
لامكال 

- يقوم مركب لهل (وهو إتزيج) بكسر شزيط 12004 الجديد عند التابع 687. 


ال مم م 





يعمل الفركيان كادللبلاهه1 مها ومع تزيم معععاتحح قل 
وتسم تعلط على قص المنطقة من ريط 004 الجتديد 
الواقعة بين موقع الكسر وموقع العطب وبذا تبدو قرجة خالية. 
على الشريط الجديد. 

- يقسوم إنزيسم تعددحوزدة 2001 وانزيسم تععوط يبنا 
سلسلة من الدى أوكسى تيوكليوتيدات قى موقع القرجة: 
.وبذا يتم الإصلام. 

وفى الإتسان تعتمد عملية الإصلاح على جين مناظر للجين 
“ا وعلى ثلاثة جيتات مناظرة للجسين لتعكه: وتؤدى 
الطفسرات فى هسذه الجهنات إلى سسرطان ورائى فى متطقت 
القولون واللستتهم يعرف يسم متمدو زادحه م :فعا 
01007 بصمصفة لمستسعام 
المبتوكوندرها واصلاح حمضها النووى 2:0 

تجدر الإشارة إلى أن الحمض النووى 20/4 فى الميتوكوندرها 
لايسستطيع إصلاح طرز الخلل التسى تعتريه» ويؤدى هذا إلى 
زيادة معدل الطفرات الحادثة به عن تظيره فى ثواة الخلية. 
بكتريا (دينوكوكس راديوديورائس) 
واصلاح حمضها التو 

اكتخسف العلماء طرازا فرهدا من البكتيرها يعرف باسسم 
##ماماعد تدصح لديسه قسدرة فائقة على إصلاح 
مايعسترى حمض 20/4 من خلل ثتيجسة التعرض للمؤثرات 
البيئية كسديدة الخطورة. فهذه البكتيريا تستطيع تحمل قذر 
من الإعسعاع يزيد ألف مرة عما يتحمله الإنسان: وتستطيع 
أن تعهسش دل المفاعلات الثوويسة وبداعد متعاصا.. وقد 
سجلك فى موسوعة جينس للأرقام التهاسية معطم 236 
تممه لاملا ناموط 














(فكل هدم إسلاج اخ فى تلان الام فى بك) شيشم كولا 
#«:ى. يشم التسرف على شري 202 الخ حدينا والاى حدث به 
الخضا) عن يق أنه ل شجر ل (بعد) صلية رتوو ير داعا 
باقادة الخط اث يريط بها 1 يوم الأخيربتشي/#تناا. اذى يشطع 
الشريط أ مو التعاعواتعم. بو انه #كثاه مع لاتيم 
بسساعتعده # سام بتضع الفسري عند الادة الخال لماي 
مقو انم معدت حوزدح 01/1 ببنء جزء جدمد من الشريط الى عر مره 
وخوم إن عع بس القرجة 





مام 

















اللازمة للأنسطة الببولوجية اللختلفة من امواد الكربوهيدراتية عن طريق عدد من الخطوات 
القاتجة فى بناء جزيئات مركب «أدينوزين ثلاث الفوسقات (477 ممسطحومطوزة مختدصاد در 
أدينوزين ثنائى الفوسفات (417) ماعفحومشحزه مجنتدحعاه4. والفوسقات (2). 
47, تعتبر سخزتا للطاقة فى الكاثنات الحية. وعند الحاجة إلى الطاقة ينفكس ها التقامل حيث تتكسر 
077 إلى "اله رحسب المعادلة شكل 4+) وتنطلق الطاقة حيث يستقاد منها بطرق مختلفة حسب الحاجة. 
كذلك تسهم الود الدهنية والوادالروتينية فى إنتاج الطاقة. 





0ك 


(شكل 4+) تحلل مركب 477.إل 41:10 
وبوضح (شكل ١/؛‏ شكل الاملون) أن التفاعلات الكيميائية الأولى فى هذا الصدد - والتى تتم فى المسيتوبلازم - تنتهى 
بتكوين مركب يعرف باسم بيروفيست ©2970 وأن هذا المركب الأخير يدخل إلى عضيات خلوية تعرف باسم «ميتوكوندرها: 
04#ولعت 41 موجودة فى المسيتوبلازم. وبتم داخل الميتوكوندرها أكسدة البيروفيت إلى مركب يعرف باسم مت«#وتتعمه /#ومعل 
(شكل :0 
واليتوكوتدريا عبارة عن أكياس دقيقة توجد عادة بالآلاف فى 
كون من غشاءين: يكون الداخلى منهما ثنيات إصبعية الكل تعرف ياسم أعرا 
القشاءين ممعد للدم طم ةسمل 
اسم قهة. رشكل :/0. 
قة م مركب ترمد :يدا حيث يتم فى الحججزة الداخلية. 
كريس ماد نه أوغتو ند عازرومطسة2 ينتج عنها جزه من 
الطاقة: كما تتم علئ الغشاء الداخلى للميتوكوندريا سلسلة من التفاعلات ينتج عفها مزيد من الطاقة. 3 


للللصييوا525252525951111030303030 تت ا ئاْاب227 ا 















































شكل ؟1) تند إ ليبن واشبكة الاتدولازسية كد ريك فى صو الجهراالكثروني إل البسار رمم قط في خلة وآخر لقطع ف التركوني 


وتفصيل الأمر أن مركب ##ومتعده رحد يتأكسد من خلال دورة كريس التى تحدث فى الحجرة الداخلية. للميتوكوندريا 
إلى ثانى أكسيد الكربون ويصاحب ذلك اختزال جزيئات 


صر 00221111 
ميم عمجماعيجت مستساعم مت اطاط 
لك 
لانطينم 0 
بتقصام 000 


على التوالى : (شكل .4 . شكلا 6 ملون ٠‏ 4 ملون). 

وبزجع: اكتشاف دورة كرمن إلى :العام البربطانى (الأثانى امولد) عات دوف كيس ملعاههرصعطال.: 
تقدتة. 14٠‏ - 140). وقد حصل على جائزة توبل فى هام +142 تقديرًا لاكتشافاته العلية الت 
كان لها عظيم الأثر فى تقهم بفوكينياء الخلايا 

ويعتمد إنتاج الطاقة واختزانها - فى صورة يمكن للخلية الاسستقادة بها - على 
عالية الطاقة #مدتتعام»وودمه نط فى جزيئات هذين المركبين بدا يعق بام القسفرة ال 
تداطاودطحودة»ةاطنت وفيها تنتقل هذه الإلكترونات عبر سلسسلة من اللركبات يطلق علهها اسم 
«حوامسل تتعاوطت» تقع فى الفشساء الداخلى للميتوكوتدري: 
فى دقع البزوتونات تطعا عبر الفكساء الداخلى للميتوكوندريا ل 
الجاتب الآخ رمن هذا الغكاء: مما يطلق فرق 


طاقة كهروكيميائية. 


















من ةلدا عصفال 


ور ووووور5؟_”<2 !]79+ سسسب بحبُركط 























قوعت لحامطلهموسماء كاعر اقلا عصدمطيمي لتصمام ةد معط عا دبي متتاطفي توراه #طسووية لش كلان 
ع 

ويمكن تحديد أربعة مركيات تقع فى الفضاء الداخلى للميتوكوندر 
قا وم كنا 

* المركب 0/10 #اعت): وجؤايتكون من وحدتين تحتويان على حوان. 4٠‏ بلسلة من عديد البنتيدات. وهو يختص 
باستقبال الإلكترونين الصادرين عن مادة (:67+2/ 70149 التاتجة فى دورة كومس عند ثلاثة مواقع من امركيات عاداتفق 
املعم اهممص - ومنتقسل الإنكترونان إلى مصاحب الإتزهم جمد ضسيفطه مه 0 »رودت ) ويصاحب ذلك انطلاق قدر من 
الطاقة يستغل فى نقل بروتون (7) من الموجد إلى الحجرة الخارجية للميتوكوندرها. 

الركب 007 #ماصصد: وهو يتكون من أربع سلاسل من عديد الييتيدء .ويسستقبل الإلكتزوتين الصادرين عن مادة 
8/7 الناتجسة فى نورة كرس عند مركب بومطتصاك. وبنتقل الإلكترونان إلى مصاحب الإتزيم عممضموطل مه 0 ممت ريتموت. 
ولايصاحب ذلك انطلاق طاقة. 

* اللركسب 117010 #عاحوعدت/: وهو يتكون من حوالى عشر سلاسل من عديد البيتد - وغنده ينتقل الإلكترونان من 
©*#ععت إى سيتوكووم 00 وبشتمل هذا الانتقال على انطلاق قدر من الطاقة يستغل فى تقل بروتون (#) من الموجد 
إلى الحجرة الخارجية للميتوكوتدره. 

اموكسب 100777/ #تاصعت) : وهو عبارة عن إنزيم تمه مسحطتحه 0 الذى يقوم بنقل الإلكترونين إلى الأوكسجين 
ويصاحب ذلك إنطلاق قدر من الطاقة 

وفسئ التهاية تندفع هذه البروتوئات عبر ممرات خاصة فى الفشاء الداخلسى الميتوكوز 
الحجرة الداخلية لميتوكوثدرها. وتستغل الاق الناتجة عن ذلك فى تكوين جزيئات 47 وكدا سبق القول تتحد هذه البروتوقات 
فى التهامة مع الإلكترونات والأوكسجين ويتكون الماء 

02<2/0 ؤل+ #زدع هد 

ويتضح مما سبق الأهمية البالقة لنغشاء الداخلى للميتوكوتدزيا فى المحاقظة على فزق ترك البزؤتوتات ؛ .ولذا نجذه "غير متف 
العظم الأيوئات والجزبئات الصغيرة من أجسل المحافظة على هذا الفرق» ون ثاحية أخرى فإن الفكساء الداخلى للميتوكوتدريا 
يختوى غل ,قد عال من البروتينات (أكثر من +07٠‏ ذلك أنها ضرورية فى عمليات الفسقرة المؤكسسدة» وأيضا ما لها 
من أهمية فى تقل البيروفيت والأحماض الدهنية من السسيتوبلازم إلى الميتوكوندرها. أما الفشاء الخارجى للميتوكوندريا فهو على 
المكس ,متف للأيونات والجزيثات الصخيرة ولايحتوى تكوينه على هذا القدر العالى من البروتينات. 

وتجدر الإنسارة إلى أن مبدأ الحصول على الطاقة ا جزيثات 477 من فرق تركيز البروتونات على جائيى القعساء 
الداختى للميتوكوتدريا يرجع الفضل فيه | الذى قدم نظريقه 

لتاقل يها العالم متكل اسم السنوزية 








التى لنها غلاقة. 





تل الإلكترونات (شكلان ملوتان 



































:5 الوراثية للميتوكوندريا (شكل 0١‏ ملون). 


الورائية يها تقاعف نفسها ف أى وقت ينض 

الذى لا يحدث إلا فى مرحلة معينة من الدورة الخلوية والعروفة بالرحلة 9). 

وتختوى اليتركوندريسا على بروتينات غير تلك التى سبقت الإشارة إليهاء وهذه تتكون من تسخ السادة الورائية الخاصة. 

هتوكوندريا ثم ترجمة 460:1 الناتج إلى بروتينات. وببلغ عدد هذه امركبات البروتيتية ؟1 وهى تنثل الأساس الوظيقى للفشاء 
الداخلى للميتوكوتدرها 

.وتجد رالإشارة إلى أن بعض الشسفرات الورائية فى الميتوكوندريا يختلف عن الشفرات الورائية العامة التى مصدرها ثواة الخلية 

لك والتسى مسيق أن أشسير إليها - من حيث مدلولاتها. والجسدول الآنى يوضح هذه الاختلافات فى امسادة الورائية للميتوكوتدرها 

البشرية. 
حابم ممعت لملمصمطحنل لج لعب نجعن عه حبق مستع21 
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| 02007 
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2 
5 
ص 
يه 














اومن الجدير بالذكر أن الشغرات الوران 
ويوضح شكل (0 ملون) جينوم اليتوكوندريا البخسرية ومواقع التتابعات الدالن التى تدخل فى تكوين 
الركيات الت يرمز لها بلأرقام اللاتينية 2711/47 . الواقمة على الغشاء الداخلى للميتوكوتذزيا وهى. 
ميد ف وليه الطائة لمعت 
ممم تسريه سا0 اججسيي ةا 7 اميت 
ويه مسسشتو ون ال جومت 
50-52 ا 
وبالإضافة إلى ذلك يحتوى جينوم اليتوكوندريا على 
-جيضات لالم 125 
«جيضات فاق مك16 
- جيتات 224404 وهذه يرمز لكل منها يحرف أبجدى واحد يدلل على الحمض 
الأميتى الذى يرتبط به (مع ملاحظة أن الحمضين كع لكل منهما موقعان). 


لسايوكوي2525259090992ئ 1 














لها فى الشكل (ووم/0):قهى ككمل تتايعات منشأ التضاعف ومتبعتقاج/10001/د طنزيق. 


جينوم انيتوكوندريا يحتوى على إنترونات 0ط كأسوة يجينوم تواة الخلية».وذلك على حكس جينوم 


يحتوى على إنترونات. 


وموضح شكل0400 توريث جينات لليتوكوتدريا فى ثلاثة أجيال في إحدى العائلات : وكيف أن الأم وحدها حى مصدر تورية 


ريا 59 جيناء متها (19) تنسح الحمض التووى الرمبوزى الناقل (24008): (0) جين تنخ 
) على تخليق بروتينات معينة بالخلية. أما الجينات 
الوظيقى للميتوكوندريا من حيث تخليق البروتينات المرتبطة بالتنفس الخلوى. 





































































































القصل الخامس 
الطرق المعملية الحديثة ذات العلاقة 
بالكشف عن التغيرات 









ييتسكل النحص الظاهرى (الإكثينيكى) عنصرًا أساسسيا فى تشسخيص الكثير من الآ نح الوجه التى 
را إليها فى الفصل الثانى. والحالة العقلية للفرد وخصائص الجاد وتغضتات بعصت راحة اليد وأسقل القدم وطرق البصمات 
عطدزناية »جد وصفات أجزاء الجسم الأخرى - والتى ستشير إلى يعضها فى الفصل السادس - تعتبر من العناصر 
الأسأمسية التى يعتمد عليها الطبيب فى تشسخيص المرض الوراثى. وذلك فضلا على قخوض وتحائيل الم وتخاليل البول الت 
تبر هامة فى بعض الحالات: وكذلك فحص الأجئة بالموجات فوق الصوتية بالت##ممععدنام » والتحليل البيوكيبيائى للسائل 
الأمنهوتى سل قضودمه. (الذى يحيط بالجنين). 














أن التشخيص لا يكتمل بحق إلا بعد إجراء الفحوص العأنية الصلية الى بده العم الحديت مقاتقات” 
تود فم يلى موجرا ليعض الطرق العملية التى تناعد على تشخيص الامراض 


أولا : الطرق المعتمدة على الكروموسومات + 
1- صباغة جسم بارء 


قن العشرين. 





خرن فى القصل الأول من هذا الكتاب إل جسم برضف جع وكيف أنه يمثل أجد الكرويؤسومين ل فى الاتاث حيث يعتريه 
التكثف فيما يعرف باسم ###ستنتر أما الكروموسوم/!. الآخر فيظل فى صورة سنتدة/تاتصتدة يبالتاى تكون جيناتة فى حالة 
اننقسطة. وفى الذكور حيث لا يوجد سسوى ككروموسوم (2) واحد لتالى فلا يوجد فى خلايا الذكور 
جسم بار. وكما سثرى فى الفصل السادس فإن هناك حالة مرضية فى الآناث يكون غائيا فيها أحد الكروموسومين /2ل) وبالتال 








و فى حالة مستدة بالضر 





لابوجد فى خلاياهن جسسم بار. كما أن هناك حالة مرضية فى الذكور يكون لديهم كروموسومان ا أى (1:13)» وبالتال يكون. 
فى خلاياهم جسم بار. 
أوصادة يتم الكف ف ,عن جسم بار في الخلايا الطلاثية ليطانة القم أو فبى أحد طرز خلايا الدم البيضاء المعروف يللم 





تا وبحدهما,عادصسدفح دو زعم رانظر القصل الأول 
يمكن مشاهدة «جسم باره فى القطاعات |: 





يمكن بق آهدة جسم ياراقى تحميرات سحهات الم الصيوقة كنا 


ربية اللصيوفة لأعهاة الجمم اللختلفة. 





اوبالنسسبة لعينات بطائة الغم يتطلب الأمر عمل كتغطحوت» لبطانة الفم وتأمين التماق العيقة على سطح شريحة زجاجية ثم 
إأجراء تثبيت للخلايا باستخدام الاثير 





الكحول (كميات متساوية) مدة عدة ساعات ثم تجرى الصباغة باستخدام /عانة: »فا /بوسيه 


أو باستخدام صبغ أورسين مم مذابا فى حمض ليك اد تعد ساخن. 





وقى جميع الخالات لابد من فحص عدد من التحتميرات لا يقل عن (4): كما لابد من اقيم بعد مثات الخلاها فى كل تحضير 
النحكم على وجود حالة مرضية. 
- تحضيرات الكروموسومات 

ولا باختضار فى الفضل الأول طن 














نمكت للتعرف على الطرق المسستخدمة فى هذا ا 
الدكتوز محمود البتهاوي والدكتور منير الجتزوررى 





الرجوع إلى كتاب يعتوان «التقنية النجهوية, 





؟- قياس محتوى الكروموسوم من حمض /ا2/ باستخدام وباعودو رز ,«طتلر 

فى هذه التقتية تصيع الكزوموسومات بصع للؤزيم كلمو تفوت 
سمرت سمال اسك ل مون 0 حيث يسلط على الكزوو وات سناع لز عدة تحت فيصد رن كل كرودوموم وميقر 
تومه للم يه إلى وحدة بالجهاز مرف يا تطغ تت اتحححيقم تقوم بارال إشارات كهربية إل وده بلي 
#«زاهحد أو كمبيوتز يقوم يعمل رس لصن يعرف يأسم مجو توصل 40# وبدراسة هذه الزنومات يمكن تقدي ركبيات حمض 2000/4 
كل كوونودو “ولا تتغوه در لاض لكروننؤمات بهذا ادها نو يضح دقانو نكن بن لجهار يا قيلي كي 
امتح التووى :لف الخلادا: مرج التدل قي بتكا هذا الجهاءإى الاين وتقصصةة1 ل تسد عارمطروية 
انيا ؛ طرق البيولوجيا الجزينية وومامنظ اسع عل 0/1/0 جلدم طهم ةر 


فصل الحمض التووى 2/070 من الخلايا: 

الفمل الحم التووى 204 من الخلايا يعمل العلق الخلوى ممركب :05 متاق تق ميته التكصير الزن 
ثم تحضن فاعشعمة مع إنزيم #عومتحوودم لتكمير جزيئات !١‏ بروتين. ثم عضاق ا«عصطدم ليستخلص به البروتينات؛ ,ويستبقى 
الحمض التووى فى الوسسط لائن. وجرى تربسيب للحمض النورق 21/4 باستخدام كجول إتيىاتععطاه. ويمكن فم الخد 
التق من الدم (١٠سم”‏ تعلى حوالى »7 ميكزوجرام من الحمض النووى 64). 
إنزيمات القصر, 

لقد فت اكتفساف اتات الصاوت متتصعةة وطافل الإقرة التتلشل )ةقف معتتعب وم اباب 
أمامٍ تطور العديذ من تقثيات الببولوجيا الجزيثية الأخرى. وستعرض هنا باختضار اس استخدام هاتين التقثيتين وعدد من 
التقيات الاخرى الت تافر مما عتدما مرا الكدف من التفيرات غير السوية قى ادا الراتة. 

كان لاكتشاف اتات لتم تسسعوعه تتمتحصم دور مام فى فخ تفن متدة نام التأت فى لما تاميقل التاق 
اقى مجان العلؤم 



























الوراثية وتفهم 1 ات عمل الجيتات: ومن ثم نقنآ ما يسمى بالهتدمة الورائية غير :) ات أحدتت ثورة 
البيولوجية. 

فقى عام 77 استطلع الغلم الأمرمكى سحت لم0 جخاسدوة قصل إتزيم نن بكتفريا انها العلمى هيموفيلاس إنفلوثرى 
تتستقوة ممعت من السلالة 4) يمكنه أن يقطع جزىة 200 عند بع معين م مسقة تيؤكليونيدات, وقد سمى هذا 
الإتزيم عر وحزوف الاسم مصدرها ات التى تحدد جنس وني وسلالةالكتيي/. وقد نر اسميت) وزملا له تاج 
الدراسة فى مقالين فى العددا رقم (]*)المام -110 فى مجلة تبط لم2 توق يما بعد اتناف ما يزيد على ١‏ ٠م‏ إثزه| فر 
أنواع مختلفة من اليكتيريا حيث 
اوقد عرفت هذه 

















مكل إنزهم منها بتطع جيزة» نلله بطربقة نعيئة وعقذ تايمات معينة من النوك يدا" 











زيدات باسم (اتيم القصر) وجنت بتع وقد قتع استخدام 
حصل العام وسمهت) على جائزة ويل فى القب أو اليولويا فى خام +150 ل 300 
وحقيقة الأمر أن البكتيريا 


قاؤاسمة عام 








الواثية 28 ١للقيروسات‏ التى تغزوهاء ويذلك تحد اليكقيني 


ومن ثم سميت هذه الإنزيمات,ياسسم إتزيمات القصر. رقف 


ليها وذلك بإضافة مجدوعة التبل متمطب رطع البي 
بالبكتيريا غير قابل للتأثر هذه الإ 

لف طريقة قطع إنزمم القضر لجزى»ء حمس 4 .فقد يكون القتطع ستتيما 
وا الع كيين عه عه مسف »وقد يكو القع موريبالسسويحر 





اف نحمسضس 2404 الوزوبة يكون أسهل: عما ذها إلى ودف طرق 
نات لاصقة) نع "اتناك وتجبدر الإشارة. 
الشريطين هو تفسه فى الشريط الآخر ولكن فى الاتجاه امعاكس: ولذا قإن ترتهب 
وكليوتيدات على جاتبى القطع .يوصف بأنه (مقروء الاتجاعين) متدم فحلا 
وبوضح الجدولى الآتى أسماء بعض إتزيمات القصر وتتابع التيوكليوتيدات على 
أشربط واحد من حمض 204 واسم البكتيرها التى تنتجه. وقد وضع الحرف7 مكان 
التيوكليوتيد الذى لا يهم طرازه فى التتايع. 
سمسسمطدة مضاصهة + صصص اد حافك مخ دوزحدة. 
5 | ا 0 


المحمك | (/ مس سيوف ربح لدعت 0607 
03 قم اعاستا 64477 
#ستميه مبفم رج ممت 

80 مدمعداه مامعو صيعلا 7 
متسميد يهم عا بمحيج عا ممه 
مصتت العم عا فوسك ممه 
١‏ مط وتلصتع عمال 7ه 
سجم وجب تاججم صن عممصدتعه 
محؤسكرسه مسد | -0576000701655 
تستسيه ةا 2 

سصرجت املك موتك جد ممقسمد د بجا لج«مالذا بطح بد بحيو نعط جد وطانتحم د لمصتعد جد بو 1/97 
الالسخر لح د سر رع سخمعيوه عمف عل دق جام 

يما لزيد #ممعجيور زه ,لقا لجاتصيته وعد له تدعت ممه اميه جسمتعومد عل #صقد سالك مدمجترتا/ 11 


وبوضف تتطيع المادة لورائية بإنزيمات القصر بأنه (إهضم) #نتسحةة/. وبمكن فصل هذه القطع بعضها عن بعض بات تخدام 
وف باسم والقمل القهريائى فى الجيلاتين) ختتطعوحتطه/-00: وفيا يمستطدم لوح رقيق حاص من الجيلاتين بوضع 
فى حو سعل يتصل من ناحية يقطبٌ كهربى موجب. ومن ناعهة ألقرى يقطب كهربى سانب. ويقمر لوح الجيلاتيت فى 











الحوض امملوء بسائل ممين. ويجهز فى الجيلاتين عند الطرف السالب للحوض خفرة مغيرة/علاحن 12/7 التوضع فيها المادة 
- المقطعة بالإتزيم - الطلوب فصل قطعها بعضها عن يعض حسمب 
مايسمى حارة عتصل. 


تفاعل البلمرة اللتسلسل (0068) مدلاءعه// ملسات ععسي عوراو 


الوراثية): ولكن سعوية التعامل مع عدد محدود من 


ديدة خارج الجسم حت 

















يتل تتخدانة يذل ك|قي|التؤلثة الطلوبة:: وتسم ى عملية.اللضاعفة حم ياسم إإكتاز جنض ]00 اد مومه مالظ : 
ولإجراء عملية مضاعقة الجزىء يلم فك شريطى الجزى٠‏ عن بعضهماء ثم تكر, أمام كل شريط قديم باستخدام إنزيم 
البنمرة معتهبزامح 04 حيت يرتبط كل شريط جديد مع الشريط الت ايصيح لديتا جزيثان من الحمض بدلا من 
جزى» واحد, وبتكرار هذا الإجراء عدة مرات يتكون لديتا بمتوالية هندسية عدد كبير من جزيئات الحمض - تشية كلها الجزىء 
الأصلى الذى بدأتا يه 

وبرجع التضل فى هذه التقتية - التى تسمى تفاعل البشمرة المتسلسل (617) #عتعهعة/ نعطت معدتدةوزاد/ إلى العامين (مولسس). 
لهف :ول وقالونا متعداة/ 2:04 فلى شركة #نسدجة" سحت فى كاليقورنيا - حيث قاما بنشرها قى عام 1914: وه 
تعتمد على اسنتخدام إتزهم بلمرة مأخوذ من بكتيرها (اشيرث ياكولاق) عه تمطح وإجراء عمليات اللخناعقة قئ أنيوية 4 
022000 

وفى العام نقسه شر سبعة باحثين هنهم (ساك) نمك لصم وفالونا ممدلة 714 ومولس قاههننتل بحثا عن' 

























توظيف هذم الطريقة فى تشخيص مرض الأنيدها امنجلية تصصحح اام عاتفك.. وفى:الواقع.قإن تقنية 70# استخدمت علق مدى 
الستوات اللاحقة فى تشخيص الأمراض الورائية. 











يتعرض للتلف مع كل دورة تضاعف. ولا شك أن ذلك كان يشكل,عبنا على من يقوم بالعيل. 

وكان حل هذه الشكلة فى عام همه! » عندما قام ثمانية من العلماء بقهادة (ساكى) تاتف اعد وكان من بينهم (مولس) 
انل "ومن بامستخدام إنزهم بلمرة من يكتيريا تعرف يام مدنتصدبيه سا تعيش فى اليتابيع الحارة:«فمن المفترض أن 
إنزيم البلمرة فى هذه البكتيريا على وجه الخصوص يعمل فى درجة حرارة عالية. وقد أطلق على هذا الإتزيم اسم معدم مبزؤمم بقار 
ومن الواضح أن حروف ب مأخوذة من الأحروف الأول لاسم الجتس واسم التوع الخاص بهذه البكتيريا. ومنذ ذلك الحين أمكن. 
للدارننين إكثسار حمض 00/4 فى الأثاييب فى امعمل باضافة تزيم عفادب ت: ‏ لسرة واحدة دون أن يصاب الانزيم بالتلف 
رهم تعرضه إلى درجة حرارة تصل إلى ٠8م‏ فى كل دورة تضاعف. وتجدر الإشارة إلى آن بعض امعامل تسستخدم فى السنوات 
الأخيرة إنزيما يسمى تعدتعمبوادج رن ماحنوذا من بكتيرها ححص ص38 ويستطيع أن يعمل فى درجة خرا 

















الم دون 





وقد تعارنت شركة سعد مع شركة حاف ضاسا/. فى أمريكا تتا هار ذاتى التشفيل قوم بمضاعقة جزينات حمض 20/4 
ويطلق على الجهاز اسم تان( /عدعة 7 لعمتححدت». رشكل ملون رقم؟). وهو يستخدم الآ على ثطاق وانع فى معامل البحوث. 
وفى هذا الجهاز ترتفع درجة الحرارة آليا لإتمام عملية فك الشريطين..ثم تنخفض آلا لإتمام عملية بناء الشريط الجديد مرتبطا مع 
الشريط القديم ووفقا له وهكذا فإذا بدأنا يماثة جزى» مثلا قإن عدد الجزيات يرقفع إلى 5٠+‏ قم 4+٠‏ قم ممه قم :0502 قر 70٠.‏ 
ثم 540 وهكذا. وقد قدر أنه ف مدى ٠١‏ دورة. بليون. وتتميز هذه الطريقة بسرعة الإنجاز. 

ويوضح شكل ملون (1) أن تخليق شريط جديد من حمض 201/4 أمام شريط قديم فى أنبوبة أن نزود التفاعل بجزء 
ريط الجديد فى التكوين عقب الجز 











من الشريط الجديد ليرتبط مع جزء مايل من الشريط القديم - وعتدئذ فقط بيدا استكما 





الذى أضفتاه تحن. 
ويسمى الجزء من شريط حمض 280 الذى نضيقه لهذا الفرض ياسم وياد حططاتم) - وعلى هذا فعلينا أن تعرف تتابع القواطد 
الطلوب مضاعنته حتى تختار له (اليادئ) امناسب. كذلك فإن الطرف أوالنهاية الاخرََ 

يادىء آخر. وبذلك يتركز التضاضك فئ اللتطقة امن جنرة 12004 الواقعة بين (البادمين). 
ابقا - يضاعف جزءا من جزىء 074 يقع بين منطقتين من الجزىء معروف فيهما 

















كل منهما (اليادئ امناسب). 





التجدير بالذكر أن نمو تكوين شريط 2674 جديد يتم بالتسيا 
الك يتكوننوققا .له هذا الشريظ الجدية. 
و الفترصن أنناتوفر فى الأتوية التى تجرى فيها عملية التضاعف كل من الدى: أوكسى ته و كليوتيات الأريعة التى ستيت 
الأخرطة الجديدة وهى: 
(4177) جاسلووصفوه ممتنصو و رمي 
4777 / عنملو متام ربعيل 
2)777) عاصاوطاوت ممتعدجافة رساو 
42177) مساووصاوت ممصمو روم 
ليم إدسخال كل من هذه الدى أوكسئ نيوكليوتيداتة فى بناء الشريط الجديد التامى لحمض 2004 بعد فصل مجنوهتئ'فوسفات 
لكل امنهة والإبتاء على مجموغة قوسفات واحدة. ومع استعرر تكواز عملية التضاعف ستجد أن الجر الطلوب متنامفق قد 
نف تكثيرا وذلك دون باقى أجزاء الحدضض. 
إن مقناعفة امادة الورائية بهدف دراستها تتعاظم الحاجة إليه قى مواقف عديدة منها التشخيض الطب عن تواجد ميكروبات 
١‏ لتؤتة - وهنا يجزى إكثاز للمادة الورائية للميكروب. وقسد تكون لما الوزائية للميكروب هى حنضض 004 وليس حمض 210 
كما فى خالة فهروس الإيدز - وعنالة يجرى فى العمل بناء ريط حمض 20800 أمام شسريطا 
شوبط حفض 2/6 أمام شزبط 2104 الأول. ثم تجرى تقتية 767 لجزى» 2004 
اإيحتاح بتا؛ شربط من حمض 20/4 أنام شرمط من حم 7006 إل إنزيم سم (اتزيع الخ النكسئ مع سعد عدوم 
كان العلماء الأمريكيون الثلاثة (بالتيمور - دلبيكو - تيمن) #د«ةة #حتعقمة ب«مصنطاما قد اكتشفوا هذا النزيم فى عام +111 
اإحصلوا على جائزة نوبل فى عام +041 تقديرا ل 
أوكما سبق القول فإن هذه التقنية تستخدم فى تتخيضن الأمراهن الؤائية؛ حييف إن سيب هذه الأمراض يرجع إن تغيزات فى 
احقض 0104 كنا فى حالة مزض الثالشيا ست طاهال7: كما تستخدم هذه التقنية قى تجال الطب الخرعى حيث إنها ضرورية. 
فى طرق الكشفت عن مرتكبى الجزائم أواقى تحدية /! با تسمح بمضاعقة أقل كمية من المادة الورائية حتى لو كاتنت 
اتنتمدة من لية واحدة. كما تساعد هذه الثقنية فى الكشفا عن وجود الجينات الدرطنة #عتوعده. وقد تم تطبيق هذه التقنية 
أيضا فى دراسة حمق 2170 الخامن باليتوكوتدرما: وتستتخدم هه لتقتية خلى تطان واسع فى تشخيص مرض الايد 
أويوضح الشكل اللون (85) تضافر معارف البدولوجيا الجزينية سالفة الذكر فى كشف با إذا كان جتنين لم ولد يعد ريشا بمزؤفض 
الأنا النجلية #«سعد:/6 806 وذلك فى عائلة يكسيع فيها جين هذا الرقن. وبوح الجزه ) من" 
111 حجدها 0 تحتوى طلى التتايع اليم من التبوكليوتينات : وممكن لإتزيم لقم ركه أن يقطنها إيهضنها) عند التايع. 
لون إن قطمتين أخدهنا ختجمها و20 والأخرى حتجمها 302 كما يوضم الجزء تقنه من الزسم اللنطقة نفتها من حمض 72806 
.ولكن أصابتها. طثرة نتطلية ###«افة/فعم حى السبب فى حدوك مرض الأنيميا امتجلية (بالقون الأحم فى تتاب النيوكليزتيذات): 
يبب حدوث هذا التقير فى التتابع فإن إتزيم القصر4677: لايمكته قطغ الحمض النووى 206 فى هذه التطقة. 
وتتحدد خطوات العمل فيما يلى. 
- امستخدام بادشين :مر 2 يمسلان عند طرفى الجزء الطئؤت مسن خمض 1204 وإجراء تقتية تقاعل البمرة التلنسال 
مسر ميل بحسم امل 
- استخدام إنزيم القصر27ه: فإذا كان الحمض النووى لم يصب بالطقرة قإن الجزء الذى تمت مشاعفته بتقنية تفاعل 
البلمرة التسلسسل يهقم بالإنزيم إى جزأين أخدهما حجمه 203 والآخر حجهه 00 وإذا كان ها الجزء أصيب بالطفرة. 
فاته أن يهضم وسيظل حجمه على حاثة بك 


ور لابج لق 








- يجوى بعد ذا 


اهذا باستخدام جهاق خاض زشكل علون. 
علول معين وبتصل بالتيار الكهربى: وبوضع فى الطبق لوح جيلانين تعدل فيه حفر تعر 


القطع حص 24 قشل كهريق بائحة 







+0) وهو عبارة عن طبق يحتوى على 








ياسم لحم فى ناحية القطب السالب حيث يوقتع فى كل 
الكيرياء تتحرك #دتؤدم هذه القطع فى داخل 


إحدى عيّتات الحمض التووى 2004 موضوخ الذراسة:ونتشقيل 
داه الطب وجب لثسنافة تتانتنب تمكشستها مع حاتمهاد 
فالتطع العنتيزة تتحرك سافة طوبلة» والقطع الكبيرة تتحرك ثسافة قصيرة. يتم بعد ذلك صبافة نو الجيلاتين بعبغ سمط 
ممفصددة حتى يمكن مشاهدة مواقع قطع 20826 على كل غرائط تدع : وبنثل الجهلاتين الممتد أمام كل حقزة ما يسمى 
باسم حارة عصدل: 
ويوضح الجزء 49) من الشكل اللون (8) إحدى الأسر قيها كل من الأب والأم حامل لجين المرض (5) بصوزة خليطة (كام): 
والجين (1) متتمّ: وأنجبا ابنا تجمع فيه جينا المرض مما أدى إلى ظهور أعراض المرض عليه. ثم جاء الحمل الثانى وهو الجنين 
موفسوع البحث ومثار القلق حيك يواجه هذا الجنين الاحتمالات كاقة بعد أن جات مقاجأة الابن الأول: قالجنتين هذا إما يرث 
من الأب والآم جينين سليمين (4): وإما أن يرت جينا سليما وآخر للمرض 059+ أويرث جنيتى امرض (13) - مثلما حدث 
فى خالة الوليد.الأول - وبا تظهر عليه الحالة.الرضية: 
فى هذا الثال أختت خلايا من هذا الجتين ومن الأب والأم والوليد الأول وأجريت على حمضها التورى 20/4 الخطوات سالفة. 

















- إخضاع الجزه الماعف إلى إتزهم القصر اكد 

ب إجزاء عملية الفصل الكرمى. 

وتوضح مواقع الثزائط تدع فى لوح الجيلاتين المبين فى الجزء (4) من الرسم ما هلى 

١‏ - أن كلا من الأب والآم له + شرائط الأقرب منها هو للجين هو الذى حدثت به طفرة وبائتاى لم يتأثر بإنزيم القصر وحجمه 
2195 أما الشريطان البعيدان فهدا يخصان الجين الذى لم تحدث به طفرة وبالتالى تأثر بإتزهم القصر وانقطع إلى جزأين حجمهما 
00ت ح201. ومن ذلك يتضح أن كلا من الأب والأم خليطان (45) وبائتالى لا تظهر عليهما الصفة المرضية. 

- الوود الأو له شسويط واحد وهو قريب فى لوج الجيلاتين وحجمه 0 وهو بالا للا الرئية الى لم تتقطع 
بإنزيم القصر بسيب حدوث طفرة مردوجة: فالولود إذن نقى فى صفة المرض حيث تحركت المادة الورائية للجنين 519) فى لوج 
الجيلاتين إلى لموقع نفسه ليكونا معا شريطا واحدا. 

+ - أما الجنين - موضوع البحث والمطلوب اتخاذ قر - فله شريطان يعيدان حجمهما ج4:004ه1/.. وهذا يعنى أن 
المادة الورائية للجينين قد تقطعت بإنزيم القصر لأنه لم تحدث فى أى من الجينين طفرة: أى إن المادة الوراثية لكل جين 
اقد تقطعت إلى جزأين حجمهما 208924:7(0. إذن فالجنين محظوظ حيث إنه أخذ جينا سليما من الأب وجينا سليما 
من الأمء ويذلك فهو سليم بصورة نقية () وبالتالى يكون القرار هو الإيقاء على هذا الحمل حتى تتم الولادة. 

وسترى فى الفصل السابع من الكتاب مثالا آخر يخص مرض التليف الحوصلى 0802/7808 وكيفية تشخيصه فى الأجنة 
بالطرق امعملية 
طريقة الكشف عن تتابع الجزينات فى الادة الورانية 200:4 

تكخدق هذه الطريقة عن الطفرات الحاذثة فى القواعد التيتروجهنية الكوقة للتفرات: 






























وعلدى هذا فإن التعرف على تتابعات النيوكليوتيدات فى جزيئات حمض 20 لكائن ما يعنى الكشف عن خصوصية المادة 
الورائية لهذا الكائ: ويتزتب على هذه المعرفة إنكاتية غيمسبوقة فى التحكم قئ الصفات افوروثة للكاثتات. 
طريقة ساتج ر#مطلا/ 7م مم 

ايعتبر الكشف عن تتابعات التيوكليوتيذات فى المادة الورائية لكائن ما عملا علميا رفيعا: وتعرف الآن عدة طرق لكف تتايع 
التيوكليوتيدات فى حمض 220:0 نذكر منها طريقة العالم الشسهير (قربدرك ساتجر) وى عطق7 من جامعة كميردج. وكان 
(سائجن قند حصل على جائزة ثوبتل فى الكيمياء مزتين: الأو فى عام 1404 عندما استطاع فى عام +196 كشف ترتيب 
الأحماض الأمينية اللكونة للإنولين؛ والثانية حَصَل هليها فى عام !46٠‏ لابتكاره مع زبلاء له طريقة لكثف تتابع الجزيئات 
للكونة لحمض 204 والثى ستستعرضها هنا. وقد نشر ذلك فى سلسلة من البحوث أذكر متها ما ورد فى العدد (44) لعام 1410# 
اهن مجلة /. /تكا. ل وفى العدد (4/) عام 1487 من مجلة نك بتععكر عطلار 2902 وف العدد (15؟) لعام 15١‏ من 
مجلة مدمضدى. وقبل أن نتناول طرهقة (سانجر) للكشف عن تتابع النيوكيوتيدات قى حمض 204 أود أن أشير إلى نقطتين. فقد 
اعلمنا من قبل فى موضوع تفاعل البلمرة المتسلسل (0/) أن تضاعف حمض 2/4 يحتاج إلى وجود إنزيم معمعحوؤدص 2004 وى 
هادق كنم وإلى طرز (دى أوكسى نيوكليوتيدات) تعفتحعاته ربعي الأربعة لتستخدم فى بناء شربط 2004, 

ومن الجدير بالذكر أن ارتباط كل دى أوكسى نبوكليوتيد جديد مع الدى أوكسى نيوكليوتيد السابق عليه فى السلسلة الجديدة. 
مشسروط على وجود 0/5) متصلة مع ذرة الكربون رقم (ق) فى جزى. السكر الداخل قى تكوين الدى أوكسى نيوكليوتيد السابق:. 
'فوجود مجموعة 255) فى الجزىء السابق ضرورى لإضافة:دى أوكسى نيوكليوتيد جديد (شكل 44). 


0-0 
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| فنممنسموجمقة 23 ما ماسامممجوان فق قمج روصو فاه 


ور 2 يٍٍِججججب نحش 





وتعتسد طريقة (ساتجر) على إجراه تقاعق المادة. 
إطرز الدى أوكسيئ تزوكليؤتيدات عفدن سس وى 

تيوكليوتيدات مشعة حتى يمكن متايعة الجزيئات كدا سترى فيما يعد 

من أحد.مركبات الداى دى أوكسى تيركليوتيدات يماحو ويحضفق 2< ,ف الأريحة ب رهى 


1777 لق ستسلدومطوزت مطفاوول رمسفلة 
07 0ه #طومقوة معلنو ب رسلق 
60177 ماسوو مشوره معنت ممع ر ممق 
277 له مسلصوصلوه مطمممسور عملا 
وميزة هذه امركبات هى عسدم وجود مجتموغة 00) فى ريون رقم (3) فى جزىء السكر الخاص بها فإذا مأ ارتبط 
أى من هذه الجزينا. 210 فإنه يعر بد ذل ذلك تقف عملية مو القسريط 
10 عتد هذا الحد. 


وفنتى عن القول أن هذة الر 


وفيا يلى موجز بالخطوات الأساسية للكشف عن تتابع الجزيثات الكوتة للمادة الوراثية بطريقة سانجر 
عالمعدودك .2900 (شكل 86 أ ملون) 

» باستخدام أحد إنزيمات القصر م«#ومعه تادتاوهعم 4. يتم تقطيع جزى٠‏ 264 إل قطع مد تتوء/, تيز بأن لكل متها طرف 
يحمل ننس تتابعات الدى أوكمئ تيزكليوتيدات :" ولكن هذه القطع في مساو الول بالطيع: 

* تفصل هذه القطع عن يعضها حسب طول كل منها عن طريق الفصل الكهربائي باستخدام ألواح الجيلاتين. 


». تستخلص قطع حدض 12006 من شرائع الجيلاتين #تلتعاص انا 

* تجرى مضاعفة #دعدةاحوعه لكل مجموعة من قطع 20/6 على حدة باستخدام تقنية تقاهل البلمزة التسلسل (767) وذلك فى 
وجود بادى» #«نصمر والدى أوكسى نيوكليوتيدات الأربعة وكمية قليلة من أحد الداى دى أوكسى نيوكليوتيدات (ولهكن 177ل4ك). 

» ومن الجدير بالذكر أن البادىء سيحتوى على مجموعة [07) عند ذرة الكريون رقم (قَ) لجزئه السكر مما يساعد على ارتباط. 
أحد جزيثات التيوكلنوتيدات المزوة يا التفاعل. 

وبذلك سسيبداأ تخلي عسريط جديد أمام كلل شريط قديم - وسسيتولى ترتيب التيوكليوتيدات الجديدة فى بناء الأشرطة الجده 


- ولكن عملية بناه أى شربط ستقف إذا أخذ جزىه (داى دى أوكسى نيوكليوتيد) فى بناء الشريط الجديد. وحدوث هذا الاحتمال 
الأخيرينم عكسوائها وهؤدى ذلك إلى أن الجزيئات الجديدة ستكون متفاوتة فى أطوائها ولكنَ كل منها ينتهى هالداى دى أوكسى 
نيوكليوتيد 4ك وببدأ عند لوقع نضه. 

* تكرر الحنطوة الأخيرة مع كمية أخرى من نفس قطع 20 ولكن يضاف إليها كمية قليلة من داى دى أوكسى نيوكليوتيد آخر 
(وليكن 2777) وعندئذ فإن الأشرطة الجديدة ستتفاوت أطوالها أيضا وينتهى كل عنها بألداى دى أوكسى نفوكليوتيد 00/777 

* نكرر مرة ثالثة ثم رابعة باستخدام الداى دى أوكسى نيوكنيوتيد 4077 ثم الداى دى أوكسى نيوكليوتيد 677 ه4. 

» تؤخة قطع ال 2004 التاتجة عن العمليات الضاعفة الأربع ويجرى نها فصل كهرياثى باستخدام ألواح الجيلاتين: وهذا يتم 
بعمل أريع حفر ات متجاورة فى لوح الجيلاتين. ليوضع فى كل حفرة قطع 20/4 (الشكل اثلون ؟0) النى تنتهى شرائطها 
باحد الداى دى أوكسى تيوكليوتيدات... ويمثل الجيلاتين. المتد أمام كل حفرة ما يسمى جارة مصعل. يؤدَى لقصل الكهربائى 
إى اتفصال قطع الحمض النووى فى تسرائط فى كل حارة فى الجيلاتين حسب أغوالها. وتعير شزائط كل حارة عن تواجد أحد 
النيوكليوتيدات. وبمكن عن طريق تتبع النيوكليود الأربع للجيلاتين معرفة (قراءة) ترتيب النيوكليوتيدات المكونة 
للقطعة من جزكئ 20/4 للستخدمة. 


هه ----------- ااا تا 





هاكسام وجلبرت 4م1111 ببعطاتت 4مد سستطاة. 
اندر الإنئسازة إلى أن ماكسام وجليرت +6 +1 فح هادف 4 من جائعة. نا قد ابتكرا طريقة أخرى للكشف عن 
وتشزا بحتهها فى العدد +" لعام 1401 من حجلة 0154 ينك مم1 عفاد عدرل 


” - تقسيم أجزاء الحمض التووى 
استخذام مواد كيعوائية معي تتخضع أججزء الحض النووى إ تخلل كتميائى #اططو بود د تفده وقق اقوابط نثمينة 
على 
© إخفاع التجنومة الزن من قلع الحمض النووى سحو ع200 إذتخل كيعيان يؤدى إل كدر ذه التق مستؤاني 
اقبل القاهدة النمتروجينية 6. سسينتي عن ذلك قطع 2004 متقاوتة الأطوال وذالك عل 
اقبلها قطعة الحمض النووى, 
© إخضاع المجموعة الثانية من قطع الحمض التووى لتحلل كيميائى يؤد؛ كسر هذه القطع عشوائيا قبل أى من القاعدتهن. 
سسيئتج عن ذلك قطع 2004 متفاوتة الأطوال وذلك على حب موقع القاعدة© أو القاعدة ‏ التى اتكمربت قبل أى 
منهما قطعة الحمض النووى. 
* إخضاع المجموعة الثالثة من قطع الحمض النووى لتحلل كيميائى إلى كسر هذه القطع عأكوانه قيل القاعدة التتروجمينية © 
سينتج عن ذلك قطع 204 متفارتة الأطوال ذلك حسب موقع القاعدة التى أنكسرت قبلها قطمة الحدض النووى. 
* إخضاع المجموعة الرابعة من قطع الحدض النووى لتحلل كيميانى يؤدى إلى كسر هذه القطع عشوانيا قبل أى من القاهدتين 
”07 مسينتج من ذلك قطع 2804 ,متفاوتة الأطوال وذلك على حسسب موقع القاعدةح أو القاهدة7 التى اتكسرك قبل أى 
منهما قطعة الحمض النووى. 
وهلاحظ أنه فى جميع الحالات يتم كسركل قطمة 2024 فى موقع واحد فقط وأن كل جزه نائج يمتد من الطرف الشع حتى 
القاعدة النيتررجينية التى تسبق مباشرة القاغدة الثى.دمرت فى عملية التحئل الكيميائى. 
» - يجسرى تفريسد كهربى على لوح جبولاتين كتتعبوطحوتصعاء عم للمجموصات الأربع من قطع الحم التؤوى 20 يعد 
أتمام إجراء التحلل الكيميائى, 
اسوف تنفصل قطع كل مجموعة عن بعضها حسب أطوالها ثتكون شرائط تحعط يمكن مشاهدتها بتطبيق تقنية الإشماع الذائى 
لتوةندماته حيث إن قطع الحمض التوو مفعة كما سبق القول..ومن المتوقع بالطيع أن كل الشرائطتتصعة التى سنخاهيها 
كما أن كل باندات الحارة © ستكون موجودة فى الحارة 7ب 
ابع النيوكليوتينات برصد مواقع:البائدات فى الحارات الأربع على لوح الجيلاتين. 
التوتووجينهة المرتبطة بالمنصر الشسع يتعذر إدراك طبيمتها هذه التقتية لأن تحلل قطمة.الحدض النووى قبل 
هذه القاعدة سيؤدى إلى عدم وجود ة بالعنصر المشع وبالتاق عدم وجود شريط على لوح الجيلاتين. 
إسيتخدام مجسات الحمض النووى (مقد:201:47) للكشف عن تسلسل معين من الجزيناته 
هلى قلع من فسزيط واحسد من حمض 204+ يتكسون كل منها من تتايع معين مسن التيوكليوتينات تحمل التطيراللضع 
6 #ججاصل» وتجهسز هذه الدجسسات للازتماط أو لتهجين صطة 2ف مع ريط 201/4 ذى تتايصات تيوكليوتيدات متهي 
نيمك رسنسدما دوست يستهدف التجقق من وجوده. ويوضح الكل اللون (<0) عتد أعلاه تسريظ المجس محتويا النظيو 


ككس اببجبج99ك 





امع قطعة معينة - دون بقية القطع - وهى القطعة التى تحتوق على تتابع تيوكليوتيدات متممة لتلك التى يحملها النجس. ويتم 
التعرف على القطمة الطلوبة والمجس المرتبط بها عن طريق تقنية خاصة يتم يها الكخسف عن مواد المضعة تعرف باسم (التشميع 
الذاتتى) ولعوتودحدهمه.. وغنى عن البيان أنه كلما كان المجنن يحتوق على:عدد أكير من التتابعات كانت قدرته. أكير على 
الارتباط (فقط) بالشريط المطتوب. 

وتعرق ثلاثة طرز من مجسات 2004 
)١(‏ حمض /20 المتمم زانااضت) )نال -ومعسمسملريعت 

وهى أجزكء من حمض 22004 تم الحصول عليه باستخدام إنزيم التبخ العكسى ممعت عمهة1 مومهم أيام شريظ لاجد 

وفة يسم إسكونات مد فقط: ومتراوح طول. 


(ب) مجسات جينومية بمغدر/ ماسوممت/ 

وهى قطع من حمض 20/4 تحوى اكسونات كعدت أو إنترونات “عداو وقد لا تحتوى جينات محددة. وبتراوح طول المجس 
من بشعة مثات إى:غدة آلاف من التيؤكليوتيدات. 

(ج) مجسات ظليلة التيوكليوتيدت مذو عفامصمامه ممولاق. 

وهى تتكون من عد يتراوح بين 7٠‏ - ++ تيوكليوتيد 

ويوضح الشسكل اللون 800 اسستخدام مجس لمنطقة من حمض 20/4 مضابة يطفزة جمن ,مرض الأنهها ا متجلية معاد 

ووى غير الطافسر (الطبيعى): وذلك للتهجين مع نفس اللنطقة من الحمض 
سيتهجن مع الجين الصاب بالطفرة أما. 
النجس الذى لا يحمل الطفرة فإنه سيتهجن مع الجين السوق. 

ويوضح الرستم لوح جولاتين الستخدم للقصل الكهرنئ للعيتات من لازا 
جيلاتين آخر استخدم للفصل الكهربى للعينات - من نف الأفزاد الثلاثة - هجنت مع المجس الذى يحمل يذ 

وض دراضة لوحى الجولاتين 

* الفرد رقم )١(‏ يحمل جيتين طبيعيين حيث إنه لم يظهر ل شريط فى لوج الجيلاتين الخاص بالفصل الكهربى للعينات التى 

تهجينها مع مجس يحل الطفرة؛ بينما ظهر له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الكهريى للعينات التى هجنت مع 
مجس سوى (للجين الطبيعي). 

* الفسرد رقسم (؟) يحمل جيئين مرس الأنيمها المنجلية حيث لم يظهر له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الكهربى 
للعينات التى هجنت مع مجس سوى. بيما ظهر له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الكهربى للعينات التى مجنت مع 
نجس سوى (للجين الطبيعى). 

* القرد رقم (5) يحمل جينا طبيعيا وجينا للأنيبيا المنجلية حيث.ظهر له شريط فى كل .من لوحى الجيلاتين. 
طريظة سزرن لالتقاظ حمش (ئ28/ يملعمل «تمواممى. 


















«يتصرى قصل كهربائى جيلاتيتى تعتتدطعووصعحا يعبر لهذه القطع فتكون شرائط على نوح الجيلاتين لتب يحتل كل متها 
ل 

* تؤخة صورة للوح الجيلاتين وعليه عرائئة حمض 2076. 
ولي الجمليية فى محلوك ول قلوى (أيدروكسيد صوديوم) وبعمل ذلك على فصل الثسربطين الكونين لقطع حمض 20/4 
يعضهما؛ ويعرف ذلك باسم مدتوستعدط : حيث تصبح انادة الورائية على شكل شرائط فتصددق. 

يتم التقاط عرائط خمض 204 أى تقلها من لوح الجيلاتيق 
لم وإلتقاط سزرن) دلخ ست طادد؟. . وفى هذه الطزيقة تقس أطرا تحتوى على سائل معين ٠‏ 
ل يؤضح قوقه لوح الجولاتين الذى تقع عليه شرائط حمض 214.. وبوضع لوح نيترات السليولوز فوق لوح الجولاتين. ثم يوضع 
لوح السلهولوز رزمة مت ورق تريح الماض يعنوها ثقلانؤنتهحتواق كيلو جرام واحد: فتتتقل بذلك شرائط حمض 2004 إف 
الوح تيترات السليلولوز تحت تأثير الحركة الصاعدة للمحلول من خلال ورق الترشيح. 
* تعمل نشرائعا حمض 12/4 على: لوح نيترات السليولوز بحس عطجر من شزيط 00/4 اللوسوم بالقوسقور الخ والذى يفل 
اللتايسات الكملة لأحد شريطى جزى» 0000 المراد البحث عنه: وبذلك يتم تهججيتة #تادفةة04 أ اتحادة معة إن وجد. 
يفل لوح السليولوز لإزلة المجسات أقير امرتبطة. يستطيع الباحث مشاهدة موقع الجزئ» الهاجن وذلك بانتختام " 
البنقسجى. كما يمكن تصويره بفيلم أشعة إكس. 
.وفى النهاية تجرى مشاهدة موقع هذا الجزىء مع شرائط 2017 التى سبق التقاط صوزة لها وهى غلى لوح الجيلاتين. 
ولمل القارئ يلاحظ أن اسم العلم الذى ابتكر هذه الطريقة تمدع يعنى (الجتوبى). ومن الطريف أن تسمية بعضن التقنيات 
الأخرى ارتبطت باسم هذه التقنية ‏ فهناك تقنية سميت (الالتقاط الشئق) جوذ#داط «#عططة. وه خاصة بحم 6004.: كما أن 
اهناك تقنية تعرف,باسم (الانتقاط الغربى) نتاف «ججدعةةة. وهى بخاصة بالبروتيتات.. وتجدر الإشارة إلى أن اسمى هاتين التقتيتين 
هما تعبيران رمزيان شاعا فى امعامل #دجها :يوخ :. وليس .هنا ضرورةالشرج تفصيلات هاتين التقتيتين: 

ويرضح شكل 44 تجربتين أجريتا على الجثوبين السوى والجلوبين اناب بالثالاسيميا (دلتاوبيتا) فى كل تجرية ٠‏ حيث ثم 
نزيم القصر +8 . وفى كل تجرية اختلف نظام 

































إشفاع الجلوبين فى التجربة الأوى لإتزهم القصر/ دك وقى 
الشرائط 2054 فى الحالة السوية. عن الحالة المرضية. 
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فق كل تجوبة قم استخدام تزيم ا يعي 
القصل الكهربى على ألواح: الجولاتين ثم اجر 0 000 
النقاط سيؤرن على "الواح نه ١‏ 222522552525252525955255959 
فى خعطسوة تالية لتحلول قلوق لفك ربط ”حت | سمدم 
أجزاء الحنض النؤوى 2004 عن بعشهنا 
البسضن. وى خط وة ثالية استخدم مجس 
(مضع) مكمل لجين الجلوبين. ويوفح تصوير 
هذه الأتاح القفرائط القى تهجنت مع النجس 





ات سليلوز تعر 














0 ا- 0 ! 
وسن الجدير بالإكسر أن أود حائة يم ]| . 
تشبخيصها لمرض ورائى أصاب جنينا بقسريا 

عن طرمسق تحديد الجين الطافر كانت لمر بصي 


قل في الي مل فرط طح سكا عصرم هد وذ بصو عمل 
مود صو ريما ا واه اميه جود غرف بسوامجية حورل 
يسد العالم تاد وزملا. شم أجروها يعد ذلك ... نيد دض بمواعمة 

على جنين ممناب بالأثيبيا التجلية فى خام 

ا 


ألفا ثالاسميا. وكان ذلك في عام +140 على 





ويوضم شكل +4 إمكانية التفرقة بين وجود جين طبيعى (سؤى) بصورة مزدوجة (تقق): ورجوده بصورة خليطة (سوى/طافن): 
ووجوده بصورة ثقية طافرة وذلكقى حالة أن طقور الجين يرجع إلى طفرة تقطية. 





(تعدد اطوال قطع القصر) .177:7 شورع جوز لامها اممسي در معن تعدا 
تسرف هسذه التقنية اختصارًا بكلمة (رقلب)» وهى تعتمد على وجود اختلاف بين الأفراد من حيك الواقع التى تعمل عثدها. 








إنزينات القضر فى الادة الورائية سأ يترتب هليه اختلاف أغوال قطع حمق 804 الناتجة من العالة النزيمية. وينشأ اختلاف 
مواقع القطع الثى يعمل مندها النزيم فى الأفراد نتيجة حدوث طترات فى طرز التموكليوتيدات فى مواقع معيئة. بعد ذلك يجرى 


فصل لتطع 2004 بانتخدا الفسل الكهزيى على ألو الجولاتين عاك عم ث يتم لتقاط شرائط حمض 20104 من لوح 
الجهلاتين إلى لوح نيتروسليولوزى ج70 معدلدالع- :نم وهى التقنية امعروفة باسم (التقاط سزرن هطتدداة ب#تعفددمى . ثم يعامل 
لوح النيتروسلهونوز بواسطة مجس “فد”م وسيترتب على ذلك تهجن #داتعطة«4 و2 الدجس مع أطوال مختلفة من قطع 2004 فى 
العينات المختلفة: ويظهر ذلك فى صور لوح النيتروسلبولوز التى تلتقط بافلام أشسعة [28): .وبالطبع يمستدل هلى اختلاف أطوال 
قطع 2004 عن طريق اختلاف مواقع الشرائط 

فرتين من حمض 21/4 كل منهما من فرد مختلف وطول كل منهما (4) كيلوبيز (الكيلو 
أزواج النبوكليوتيدات)» حيث يقوم إنزهم القصر اطاط يقطع الجزىه رقم آ:) عند ثلاثة مواقع فى التتايع. 
تج لدينا قطعتان الأولى طولها (4) كليوبيز. .طولها (0) كليوييز. أما الجزئ رقم 45) فقد حدثت به طفرة. 
فى اموق الأرسطا يرت التتابع عنده إى ©6212 مما جعل إنزيم افع ليجع ل يعمل عند هذا اموقع وباتاق ينتج 
عنْدها قطعة واحدة طولها » كيلوميق. 


«ه  ٠‏ موصو 





وبوضح (شكل دلون )4١‏ قطمتين 
بيزيساوى ألقا من 
عماتيةت . 
























استخذام النجس على لوح إنه فى الجزىء رق امع قطعة من جزى» 2004 طولها اكيلوبيز: 
اقى الجزى. رقم /) سيرتبط مع قطعة من جزىء 2004 طولها * كيلوبيز. وبالطبع فإن كل قطعة سيكون لها موقع مختلف 
لوح النيتروسليولوز وبهذا تستخدم هذه التقنية فى التمييز بين القردين. وتجرى هذه التق 

التؤداد فسائيتها 


أويوضح شكل 4 (ملون) جين حالة مرضية أعطى الرمز (2) وهو جين سائد على الجين الطبيعى 1777)مجزقة76 وفى هذا 

طاقى الحالة المرضية سسيعطى شربطا يمثل الجزه 
من امادة الوراثيةبره. وشسرهطا آخر للقطعة 4 من المادة الورائية للجين الثانى التى تحمل الجين اللريضن. أما الشخخص 
وى قفيه الجينان الطبيعيان يغيب عنهما تأثير 8/2 وبالتالى سيعطينا شريطا واحدا. 


جد الجبين (2) مرتبطا تال يحدوث 8/20 ومن هنا فال خص ال 


وتفستمل خطوات العمل على إجراء 
مع مجس مشع :ثم يتم تصوبر اللوح 0ك باشعة إكس لتظهر الشرائط على الفيلم. 





أسيق أن ذكرنا أن الأمراض الوراتية التى تصيب الإنسان يقدر عددها بالآلاف. وتجدر الإشارة هنا إلى أن الخلل ف جين واخد. 


إل يسيب المديد من الأعراضن. الرضمة يال /4تعصدم ونيس عرضًا واحدًا كما قد ييظن البمض: كما أن هذه الأخزاض تقد لايكون: 


بهن بعضها علاقة تنصوةنعاص. ففى عرض مارقان مم د4ك ف مها الذى مسنتتاوله قى هذا القصل والذى يرجع إلى جين سائد 
اتظهر على المصابين الأعراض اللآتية. 

- طول اليدينالمزودتين بأصابع نحيلة عنكبوتية امسوم يتجرد بعتماد طاده معط يوم 

- طول الجسم مع طول الوجه ونحول المظم تصصمة جاتحا صحفا يمد طاده لذ 

ب تشوهات يعظام الصبود الفقرى لمسملمات مصصط عتتلحمه تسمطوجة/ «المصدمه لمصيو 
- تشوه عظمتى اللوح واتخاذ الققص الصدرى شكل ذلك انخاص بالحمام وتقوس ستف الحلق, 

0ك 

-ايمق بثاه قلات انجلم انتج خط لمعك بيك معدا 

- نقص فى الدهون تحت الجلد عقا #مممسيطت له صمت ل 

مروئة زائدة للمفاصل مضطزله ولاممصمصووظ - 

عد كبير من التشوهات فى تركيب العين 

اهيلي مبرو رم شيط -مبوججمديوت -#مسامشطيية ديسب -جببيوط حمما مطااه مدممصاضيو - 

تدم -ملتعمد مثاله مسخطافه. - ممما مطايه متعطمادت لوهم عمقزدم قوم تحور 

الأذنين احم متيال .ا 

تسل مسال 

مانت - 

عم ايصس هد 

ممصمو - 

تاعاس ووسبر امه سالسانسميمووز- 

قط مضو - 

مده برس سه - 


بون ناحية أخرئ:فإن أعراض الحالة أثرضية الناشثة عن جهن ما لأفراد وقد يعزى ذلك إلى أن الجين يعمل 
بز من الجينات الأو للغرد :كما نيصل فى .ظلل” 


(وترجع هذه الحالة إلى جين متتح مرتبط بكروموسوم الجتس 2). 













دقن الخالة للرضية المروفة يام سمسسييت طم تجرد 
الآخرغير مصاب. وفى الحالة المرضية العروفة هاس بزام سخا رفتصية . ت أصايع أيدى المصايين غير مكتملة وقصيرة؛ إل آن يعض 
الأفراد المايين نجد لديهم التصاقا يبن بعق الاي شت وتمتد الجالة لتدمل أصايع أقدامهم. 

وقد تضاقرت جهود العلما+ على مدى عقود طويلة تلكتقى: عد الات يينوث الأمراض الورائية وطرق تدخيمنها واليحيك حن. 
إمكانية تجنبها والتخقيف من آتارها. ويوضح الشكل الللون (40) وسما للمجفوعة الكروموسومية فر 


فى الإنسان موقعا عليها جينات 
يعض الأمراض الوراثية امشاكل الصحية الناتجة فى كل حالة: تتاو هتأ الفصل استعراضا لب الأمراض الورائية التى تعيب" 
الإنسان موزعة فى مجموعات, 


وتجدر الإضارة إلى أن التوذيع:الوارد فى هذا الفصل صن الكتاب لهذ الآمزيض: إك مجموعات لا يعنى دائما وجود حدود 
فاصلة بين هذه المجموعات» لمجعومات هنا مجرد جتهار لتسجيلالتايعة على اقاري» فكثيرا م ستجد مرضا ورائي 
واحذا يمكن وضعه فى أكثر من مجموعة واحدة. 


أراد مصابين بعتعة عدمسة العين توم : واليمضن 

















أولا أمراض ورائية تنشآً عن تغير فى أعداد الكروموسومات: 
اترجع هذه الحالات فى الإتسان 





تقس أو زياد كروموسوم اواحد فى حخلاما القرد فيصيح عبد الكروموسومات فى خلايا 
جسعه (0) أو40). ويعرف الخلل فى عدد الكروموسومات باسم وتيظحتعا وكا سيق القول إن تسيب ذلك حدوقا اراب 
عتد حدوث الاتتتسامات الخلوية التو" د إلى نكوي دخاي اتسلية. ويحرفا لازي الاتضاماك باس انال 
الاختزاق عتكاء)» فبدلاً من أن يشمي كل كروسوسوم من كل كروموستومين مقت إيمين إلى خلية من الخليتين اجنين مأ 
الاتقسام٠‏ فإنهما يذعبان مما إلى إحدى الخليتين. وينتج خلية يزيد قيها هدد الكروبوسومات وخلية أخرى يتقص فيها. 
عد الكرومويسومات. وبعنى ذلك أن الكرومو وبين 501 بين لا يتتصلان عن يعضهماء ويعرف ذلك يأنسم (عدم فك الارتياط 
(«اممسوته م . فين الا سارت حالية نسي ةيتحمل هذا الاقطراب فيطلاي التخصاب كي أدينا نج بعلل 
كرومشومى. ديثائي تحمل حلايا اقرد انتج هنا الحال. وقدا بل أساة وراش تاكن هدم 9 
(1) تغير فى عدد كروموسومات الشق (الجتس), 
فى أقلب الحالات يشمل هذا التفير أعداد الكرونوسو.. النمط الطبيعي لتواجد جسم يار يتفير (راجع الفسل 
ويساعد الكشف عن جمسم بار فى تحديد خالات الشذوة الكروموسومى الت 
































2 
يكروموسومات الجنس. ولهدا الفرش» تؤخذ 
لاه من يغانة اقم للقصف عن جص هار. أوتقحص خلايا الدم البيضاء من طراز الخلايا متكلة التواتصا تناج وير 
حيث موجد جسم يار على شكل مغرب #تاتدت!. متصل بالنواة. 

-١‏ عرض كلينظل عسوبدم رد اوسنت 


وهى حالة تصيب الذكور وقيها بيلغ عدد الكر 
فلاقة اجا 








بوموسومات فى كل «خلية جسمية 40+ وذلك يسبب كون كروبوبومات الجنن 
وهذا يظهر جسم هار تحط جمعا. فى خلايا عؤلاء الذكور. ويلاخظ فى هؤلاء الأفراد مغر حجم الخصى فى البالتين. 
والسائل امنوى ادي فكاد يكود خالا من الجيواتات التؤنة؛والآويات اثنوبة فى الخصية دو كلة 

أؤبلاخلة فى هؤلاء الذكور كبر حجم الثدييق: ل نمو الصعراقيَ'متطقة الم روافتقن! قتا بتكزتروامصستر فر تنطقة المائة 
ص حكل:عطلكا لكل انتوم :يفده مل 95 بإملبة واشت البطل لدي ٠".‏ 
قليلاء كما يعيل القرد إلى طول القامة وشكق هم 

وهناك جحانة أخرى تكون فها الكروموسوماكالجنسية 130 متاك ين أتحايها يتسفون بالمنف,.وبن اناير للنفحة .أن 
در الاختزلى فى جنعمى هؤلاء الذكور ينتج حيؤانات متوية. على الطزاتين لتانوفيت.(2). بؤار) ذلك أن الكروموسو مز الزائد 
لا يعثل فى الخلايا التناسلية «الجاميطات). وبالاق 4ه هؤلاء حيواتات منوية 35/) أو 106 








ونعدل تكاء 2 متخفض 








7 عرض تبتر مسدوو وسعصةد 

وقى حالة تصيسب الإتاث حيث يبلغ عدد الكروموسومات 
ل الخلية الجسسمية 4 ققط وذلك يسيب تقصن كرونوسوم 015 
ليهن. وبرمز لهن عادة (1)» أى يكون لديهن كروموسوم 2) 
واحد. وبالتلى لا يوجد فى خلاياهن جسم بار. وفى هؤلاء الإتات 
ايكون الجهاز التناه لئ غير تاتي» كما يلاحظ صقن حتجم الرحم 
وقتاتى موللرء كما أن هؤلاء الإناث لايحضن» وتجد قى موقع كل 
مبيض كتلة من التسيج الضام. وقد يصاحب الحالة صمم وعيوب. 
اقى الشزيان الأورطى. ومن الشكل اللخارجى قاليا نا تلاحظ وجود 
أفتدادات جتاحية الشسكل عند الزاوية بين الزقبة والكتقين: كما 
اميسل المعنابنات إلى قصر القامة» كما يلاحظ اتنساع الز 
التراعين والجسم عند مد الثراعين بمحازاة الجسم. كما يبدو مقط 
الإضبع الرابع باليد/7//تدرعتصمدد قصيرا: وتظهر أظاقر أنايع 

















اليلد صغيرة الحجم: وتظهر على الجلد بقع خيرة بتية كل 64 اكه 
كما يلاح مغر حجم الثديين وتياعد حلتييسا عن بعضيما. كه جطيت0 تدك 


بشكل ملحوظ (شكل 40). 
.وهناك حالة أخرى تصيب الإثاث تكون فيها كروموسومات الجتس 171:15.) ولا تبدو عليهن أعراض غير طبيعية. وبتتج عنهن 

بويضات تحمل كل واحدة متها كروموسوما (.) واحدا. وب اله للجيل اللاحق. 

(ب) تغير فى عد الكروموسومات الجسمية: 


فى أغلب هذه الحالات يزيد عدد الكروموسومات يمقدار كروموسوم واحد. 





فهن لا يورئن الحا 





إفى الخلية + كروموسومات متشابهة» وهو ما يعرف بام مف وفيما يلى أمثلة 
الهذه الحالات غير النوية: 

١-علرض‏ داون أو للنجولية لستلعيمم/ة) مسصدم رك ««وط 

وصف هذه الحالة بالتفصيل لأول مرة 





ى هو ««مط مفحيمد/ علدا وذلك. 






: واتساع المسافة بينه وبين الأصابع الأخرى: وتشوه عظم الحوض ونقص عدد 





الضلوع. وكان العالم ##تتتصمة» أأول من. 0 
براجة اليد وأسفل ‏ القدم:لدى الموضى معوض «ادلون». 


باط طفص فونه 15 للكروموسوم رقم 





فى عام 4ه إن اختلاك الخطوطا: 





ورجسع :هنا المرض الوراشى إلى عدم فك الازة 


١‏ حيللت.يوجد فى الخلا الجشسّمية للمصاب يعرض دلون عدد + كروموسومات من 


الكروموتلوم رقم (61). وللرأة أنصاية يهذه الحالة تنج طرازين من البويضات أحدهما +سدفم رك عمط 


ا الل ااال 








بويضات تحتوى على كروموسومين ]موا لخصيت تَتتحأقرد ماب بالعرض تضه» وطزاز آخز ليؤنات ينما كزؤموسلوم 


رقم 71 (بويضات سوية) وإذا 


اويش اعد فى يقن الحالات ارتياط اك امح أحد العزؤعونسومين رقم 1 فيما يعرف اننم زافتقاك. 
معد عمدة:). وبهنا يبدو ظاهريا أن ومات لم يتغير و50 زوجال (شكل :80). 

أوقد الوخط أن نسية إنتاج أطقال بهته الحالة الرضية تكثر كلما تقدم عن الأم. ققد قخزان تملية وجودها بين الأطقال لأمهات 
قبل سخ الثلاثين أهى +٠: +١‏ بيتما تكن هته النبية 1-١‏ يعد سنح الخانتلة والثلاثين + وتقفز إن 1 < هيعدا سنن 
الخاسسة والأربعين. 

ويقسر يعض العلماء ذلك بآن الأمامتقدمة قى العمرتكون أكثر عرضة للعوامل البيثيسة القارة يحكم طول مدة تعرضها لهذه 
الغوامل» كما يفصرها البعض الآخر يأن فسيولوجية جسم الأم تكون بالضرورة أقل كقاءة مع تقدم عمرها بصورة تؤد إلى اطراب 
فى الآنيات التى تحكم عمل خلايا الجسم نبما فهها البويضات التى تفرزها مما يسيب فشل فك الارتياط الكروموبومى للكروموسوم 
رقم :5 

.ون المعروف أن البويضة فى قتا البيض تكون فى امرحلة الاسستوائية للانقسام الاختزالى الثانى وأنها لاتكمل يخطوات الطور 
الاننمالى والطور الاتتهائى إلا بعد دخول الحيوان امتوى فيها. كما أنه من المعروف أن البويضة تكون صالحة لأن تخصب لمدة. 
4 مساعة على الأكثر منذ تحررها من المبيض: وأن حياة الحهوانات النوبة داخل قنوات الأنثى تستمر لمدة يومين أو ثلاثة على 
الأكثر 

وفى تفسير لشسيوع حالة المنجولية فى السهدات المتقدمات فى السسن قال العالم مسددات #عسمطا. وآخرون (1454) بيأنه كلا 
كان إخصاب البويضة مبكرا عقب تحررها من المبيض. استكملت خطوات الاتقسام الاختزاى بصورة طبيعية وتحقق ضمان توزيع 
سليم للكروموسومات: أما إذا تأخر الاخصاب إلى الساعات الأخيرة من ال 4؟ ساعةءفإن ذلك يعطى فرصة لحدوث طور انفصالى 
كاذ يفسمل عدم انفصال للكروموسومين رقم ١‏ مما يسيب حالة لمنجولية . ولضمان حدوث إخصاب فور دخول البويضة إلى قناة 
البيض فإِنه يجب توقر الحيؤاتات اللقوية فى هذه اللحظة. وقد قام العالم جيمس جَرمان بيطي ذلك ور الزؤجة التفستير 
شيوع المنجولية فى الزوجات متقدمات السن وعدم شيوعه فى الزوجات صغيرات السن. وبمعنى آخر فإن تباعد اللقاءات الزوجية 


كه ف #5 ا 1[ 


علد ساي 
اوري تادوم 
الاح أن الكرومويسوم 


ساك 5ق 3ق 8ق 86 53 33 85 
عالتبا جبيا بهم لويا ىام 


8188 85 53685 55 * 


43 314 55 6 7 88 89 20 


كه 3خ 
20022 

















يست عادة بع رسن الورجة يسطسن قرا أكي لإخسناب البؤيهة 
فى ساعاتها الأخيرة مما يزهد قرص حدوت عرض ( 

ايك معيرت هن 

ارس يور سمو يسيها 


الدى اللصابين بهذا العرض كرومووم زائد رقسم (10) يمعنى وجود. 
؟ كروموسومات من هذا الكروموسوم ليصبح عدد الكروموسومات بالخلية. 
الجسمية 5٠‏ بدلا من 45. ومعظم المصابين بهذا العرض من الذكور. ومن 
الأعراض الخارجية لأمحاب هده الحالة تزاكب أضابع اليد فوق بعضها 


عند قبضهاء واستطالة الرأس (شكل ه) وبعض الخصائص غير العا 
افسى القم والأتف وصيوان الأذن ويصمة الإصببع : بالإضاقة إلى متاعب فى 
القدب والكلى. وغالها يموت الطفل الصاب بهده الحالة بعد شهور قليلة 





بالخلية الجسمية 47 بدلا من 45».:ويصاحب هذه الحالة تشوه فى اللخ 


وصغر الأعين (شكل +4) بالإضاقة إلى سقف الحلق | 


كيم 
طقل مساب يعرش إدوارة 


















عرض مواء اللقطط مممه/»39 /ه0ت 7:40 

فنى هذه الحالة يصدر الطقل صونًا أيه بمواء القطط 
وتنتج هته الحالة مسن بتر تقطاطك للأجزاء الطرقية من 
الكروموسوم رقم إ3) وهى الخاصة بامنطقتين 90/624 
نكل (شكل ملون »)٠٠١‏ وتبسدو رآس الطفل صغيرة 
الحجم (شكل .)1١١‏ وبعاتى الطقل من تخلف عقلى. 
ثالثاء أمراض ورائية تنشأ عن انتقال جزء 
من كروموسوم وارتباطه بكروموسومآخر 
ممعم اعس د37 
-١‏ مرض لمقوما بركت #سمطصرو و1 و#انةسعل: 

وصنف هذا امرض لأول مزة العام دنيس بركت بتصعطاطل. 
نظ فى الخمسينيات. وهو سسرطان يصيب الخلايا 
اللمنية ويؤدى إلى تورم جاتب كل من الوجه والرقية (شكل _ 
ملون 18). وبرجع سبيه إلى ان 
رقم (8) الحامل للجين السرء 
7 ليرتبط بالكرومومسوم رقم 14 فى موقع ملامق للجين 
اللمسئول عن الأجزاء الثابتة من السلاسل الثقيلة للأجسام 
الضادة الناعية العروفة باسم #تعدمجوم رز وذلك بعد كسر قطمة من هذا الموقع وار 
متبادل مطدعممعمدة اسسدحنيتهة/ (شكل ملون ٠٠+‏ شكل ملون 01١4‏ 

وتفصيل الأمر أن الجين>رمه ينظم عمليات الانقصام الخلوى لتحدث بامعدل السوى وفى التوقيت السليم: ولكنه عندما ينتقل 
فى الحالة الرضية إلى اموقع الجديد على الكروموسسوم رقم (14) قإنه يتاثر بالجزء الجينى امعروف بام (المسرع متتمطهت) مها 
يعجسل من معدل تعبير الجين جه بصورة تجعل عمليات الاتقسام الخلوى تتم بمعدل عال جداء وهنا هو ما يحدث للخلاياً 
اللمفية من الطراز (2) ويؤدى إلى التحول السرطاتى. 

وقد ينتقل هذا الجزء من كروموسوم (8) الحامل للجين امسر 
فى مواقع لجين مسئول عن تكوين أجزاء أن 
تحوله إلى جين مسرطن عتتتوددصم يسبب الورم ال 














سكل -1) طقل ساب يالرض الورشي 096 ل 01 
رتباطها بالكروموسوم رقم (0): أى إنتقال 








رطن الأولى >« ليرتبط بالكروموسومين رقم (؟) أو رقم (55) أيضا 
الأجسام الضادة. ويسيب اتتقال الجين المسرطن الأولى #جعم إلى هذه المواقع 
مرطانى أيضا. 
-١‏ سرطان الدم النخاعى #لسعلسم] مممصعيداك وله 
(حالة كروموسوم فيلا ديليظا ممعمسممذت ملطوز مم00 

تنج هذه الحالة عند اتتقال موسو رقم (*) يحمل اجنين السرطاتئ الأو وده 
01 عند موقع الجين سعد مع انتقاك جزء من الكروموسوم رقم (4) ولرتياطه بالكروموسوم رقم () انتقال متبادل اسسسوعم م 
#نسسطاععدت: وبطلق على الكروموسوم رقم (75) فى شكله الجديد اسم (كروموسوم فيلاديلقيا) يتميز بارتياطه بالجينين /4م جع 
ويسبب ذلك التحول السرطاتى. (شكل ملون 10). 


لت 























































رابع التغير فى القواعد التياروجيتية للحجين (راجع شكل :5 قصل؟) 
هذا الشكل الطرز التختلقة لتقيرات المحتلة فى التوامد. 5 








اح السطر الثالت ترجبة الشغرات الثلاه 
ويوضج الشكل ثلاثة طرز من التقيرات. 
[])أطفرة تقير اتهيكل العام #متنعام/ة ااشم دز 
إوهى تنشأ عن إضافة قاعدة (ولتكن © فى هذا للثال 
إخ) طقرة الاستبدال ممتمودءلا. مملوعةتممضسع 
عن استبدال قاهدة بأنخره 3 
الوية تكمل أحد الأحماض الأميتية ينتج لدينا مطدعه. بدلا من مض 
لأّج) طفرة الحافظة على الأصل ممهاه/ >بهمك سدع 
الى هذا الثال وضعت القاعدة (0) يدلا من القاعدة 48) فى جمض 20/4 + ولكن لأن الششفرة” 606 دل أغلى الحمضن الأميتى 






























سه (لم) مثل الشفرة 61 فإن الترجمة لم تتغير 

ومن أشهر الأمثلة لطقرة الاستبدال تذكر 
| مرض الأنيميا التجلية والممممه لت +0 

يشيع هتا اللزض لدى السود قى الولايات اتحدة الأمريكية 
اي بكون البروتين الداخل فى تكوين هيموجلوبين خلايا 
لدم الحمراء غير سوى التركيب. وتتخذ خلايا الدم الجمراء 
اكلا منجليا بدلا من شكلها الطبيعى (قرصى الشكل مقعرة 
الوجهين) (شكل 0105 

والوض يودى يحياة انصاب وهو فى حوائى سن العاشرة 
ذا كان الجسين موجودا بصو 
الطلطاء «ددوريسضعة. فى هذا الجين: أي لديهم ما يعرف 





للم 0-4 امه ماتلا . يعاتون متاعب صحية معينة: حيث 





ليد أن حوال ه+/ مسن خلايا الدم الحضراء ديهم تحال 
افيموجلوبينا غير سوى التركيب. ويفع الجين على اكره 


م (01). ويوضح (شكل ٠١0‏ 





الجموعة هيم +0 تحتوى على الحديد. 


والجدير بالذكر أن كل خلية دم جمراء تحتوى على حوالى 





+4 مليسون جزكه هيموجلوبين: وكل جزىء هيموجلوبين 
يتوق على 4ه حدضا 














وتنشا الخالة المرقية عن طفرة 
نقطيسة #دامانم نو تسيب الجبين 
التنثولاغن سلننلةاغذية ليقي قا فى؛ 
جسزىء الهيموجلوبين: فتسلسسل القواعد 
فى الجين 
السلسلة عند الشفرة رقم 7705© يطقر 
إ17© + وبذا تصبح القرة السادسة رفير 
السوية) على خدض 0001م هى 67:4 
جدلاءن 6 + وبذا تترجم فى الفسخصض 
الملصاب إلى حمض القالين يدلا من حم 
الجلوتانيتك: نزبذا يختل تركيب سللسلة. 
عديسد البيتيد «بيتساء الداخلة فى تركيب 
الهيموجلوبين (شكل :)٠١8‏ ويترتب على 
ذلك أن تتخذ خلايا الدم الحمراء أثكال. 
غريبة يغلب عليها الشكل المنجلى متكتاق 
كما سبق القول؛ وهى تكون هشة حيث 
اتتكسر بسهولة فينتج عن ذلك أنيميا 

كما أن قدرتها على الارتباط بالأوكسيجين 
السوارد إلى الرئتين تكون محدودة مما مزيد 
العسبء على التلب لدفع مزيد من الدم إى 
أعضاء الجسم فوترتب علي ذلك مرض 
القلب: كما يشعر الصاب بالإجهاد السريع | 
عتد يذل أى مجهود. كما يسزداد لني 

على الطحال من حيسث قيامه بالتخلص. 
رة من خلايا الذم الحفراء. 
ى إلى تلقهء وعجزه بالتالى 





منماومجوة اه حنمب عام هنا مها والجة ااا0 ا ل جولوم امسج اف 9‏ 
نول عن هذه 0 برو 2 
مصصزم | مطف ‏ اعت | سم كاه 
مر 





















اين أعصداد 
3 الطئةالنقية لأا التجلمة:التسف الأيسر من الرسم يوج الحالةالسومة لجن والشسخ 
مع والرجمة لناج اللسلةبياللأحماض الأمينهة الاخلة فى تركيب المنموجاوسن. 
عن تخليص الجسم مسن الميكرويات التى 0 التصف الأينن: من الرسم يوضح حدوث طترة نقلية قى الجين أدت إلى وضع الحمضض الأيتي 
تغزوه فيصيح المريض فريسة للميكرويات قاين دلا من حمض الجلوايك. 
كما أن كثيرا ما تعوق اخلايا الدم الحمراء اللتكسسرة وزيادة لزوجة الدم سريان الدم بشسكل طبيعى فى أعضاء الجسم مما يؤدى إلى 
الإضرار بالخ والعشلات والرثتين فتحدث مضاعفات منها الشلل والروماتزم والالتهاب الرثوى. 

ويعطى هذا مثالا عن كيف أن الخلل فى جين واحد يتعكس بالسلب غلى مظهرٌ وحياة الشخص فى عدة اتجاهاتتا: ويؤظقن 
الجين فسى هذه الحالة بانه متعدد التأثير فت طضنعا. وبالطبع فإنه فى مثل هذه الحالة هنضح بعدم زواج أثنين خاملين تاتطت. 
الهذا الجين حيث إن أثره الدمر يكون ظاهرا في الآبوين؛ ولكن 70: من تسلهما سيحمل الصفة بصورة نقية © وتظهر عليه 
الصفة المرضية: 100 من نسلهما سيحمل جين الموض بصورة خليطة تسمح بنقل الجين إلى الأجيال اللاحقة. وبلاحظ أن الشخص 
الحامل تهذا الجين التتحى تظهر عليه أعراض امرض إذا تعرض لظروف نقص غاز الأوكسجين. 


57 




















الفا يذكر أن العالم وليتس يولي ( 5 
وها للتكتولوجيا 2ت ) - هو أو 
ال فى عام 54 










+145 اكتشف العالم «إنجسرام تبجو معدةة » - من جامعة كه 
الطبيب الأمريكى نودت جد ج. أو 


وى عا 
الُوجلويين خلايا الدم الحمراء للمريض. 
لي وذلك فى عام ٠.٠٠‏ 
٠١‏ الجين السرطن .راس. +«مرممعه عمد 

كرك حوالى ٠6‏ من جميع طرْْالرطاتات التى تيب الإنناء 





من وصف الحالة المرضية لخلايً الدم الحمراء. 


إلى طفرات تعيب الجون بعد : ويش مل ذلك 





وا »كل 
سسرطانات الرثة: +0)( من لون وأكثر من *7!4 من سسرطاتات الهتكرماس + حيث تحول هذه الطقرات هذا 
لين إلى جين مسرطن م«تويصوق (شكل 


الإحلة لاخقة عند تطزقة كندل بتركب دهنى يعرق بام دمعو موية /اوجويق 








ون 0014 وينتج الجين | 





رطن بروتيتا يعرف بانسم ت#"ركد. الذى يرتبط فى 





لك بمساعدة إتزهم يعرف ماسم /اوصيطة 
799 : وتعرف هذه الخطوة بام #عةفةووتههم رشكل ملون :)1١١‏ وبرتيط مركب الجديد بالغشاء الخلوى ويقوم بتحفيز 
السام الخلرى مممبنناصب لمت 


اوقد اعتسد علاج هذه الحالات المرضية حديفا على عقأقير تخبط إنزيم معدت تحدم /وسدتق.. وميزة العقاقير المتمدة على هذه 








الآلية أنه تؤثر فقط على الخلايا المنتجة للبروتين #تصتععه. أى الخلايا 

ويوضح زسكل ملون 0106 
لينم عى التى فهها توضع القاعدة 77) فى الشقرة رقم (18) 
الأقينى «قاين» بدلا سن الحفق 
لاف" كذلك تحدث طفرات آخرى 
الى الوافع أرقنام 11:15 1< في 
الجن تسيب السرطان فى الإثا: 

اوسا يذكر أن أول اكتشاف لماذة 
الجيننات باحداث النسرطان كان عن 
الجن ”: اوجسود فى فيروس جمدم 
51 كلت متحدمه الذى يسيب 
الشرطان. 


طني دون الأضرار بالخلذيا اللليمة. 





الى سيقت الإخارة إل - أن أكثر الطقزات اللشفية تمصع مضحة يوما نتن تدك فى 


بدلا من القاعداة (6) وبذلك تتم ترجمة هذه القفرة إلى الحم 












الى جليسين 

















1 
١ 
ا‎ 
/ 


+- ثالاسيمها السسنتصاعة7: 

سيق أن أوفجثا تركهاب 
اتهيموجلويين البشرى فى الشخص 
السليم اليافع (راجع شكل 100). 
تتعدد طرز سلاسل عديد اليتيةاقى 
الببنوجلوبين. ويوقج شسكل 111 
أهم هذه السلاسل: وهى كما يلى 








ووو _ جب برط 
































اهل ١‏ ل3للبل؟70؟ تت 








- السلاشل أذ ستصفه اصع + وحى توجد بنسبة افية فى فوخ ميكزة من عت اجنين وضطر كذ بعد الإقادة ولق 


مد طوك التمق. 





'مبكسرة من عمن الجنونء ثم تؤداد يقدر غليل حى 
ختن تصل إلى حبها الأقتى نتم تبلغ عمر الولود () عسهور وتستمر هكذا طول 





السلاسل جاما متعقه مسححح) ر: وهى تشهر تمعدل عال عتدما ييلغ حمر الجتي و66 شهور ثم 
الجنين وتستمر فى ا: نفاضها حتى تصل إلى حدها الأدئى عتدما يلغ ولود (5) شهور. 

- السلاسل دلنا تتتعطك (يل/3: وهى تظهر قبل الولادة بحوالى شهر وذلك بتدر محدود وتظ لكا بعد الولادة 

- السلاسل إيسلون متعطه (انته)»: ومى تظهر فى وقت مبكر من عمر الجنين+ ويقل مستولها بسرمة إلى أن حتفي وَالجَلين 
فى عمرثلاثة شهور. 

مما سبق يتفح أن هيموجلوبين الجنين المبكروطد» بتكون من سلنسلتين من الظواز آفا ودلسلفين من الطواز إبسلون وأن 
غيموجلوبين الجتين المتأخ "نه يتكون من سلسلتين من الطراز أنفا وسنستين من الطراق جامًا. 

وبلاحظ أن هيموء وبين الجنين له قابلية كبيرة جدا للاتحاد بالأوكسيجبين؛ وتعتبر هذه الصفة ضرورية لكى يتمكن هيموجلوبين 
الجنين الثامى من جذب الأوكسيجين عبر المشيمة من خلايا الدم الحمراء للأم. 

وفى الشخص الياقع تجد أن 1/4٠‏ من الهيموجلوبين يحتوى على سلسسلتين من الطراز ألفا وسلسلتين من الطراز بيتاء ونسبة. 
قلبلة من الهيموجاوبين تتكون من سلسلتين من الطراز ألذا وسلسلتين من الطراز داتا 

بوتقع جينات تخليق سلاسل الجلوبين بيدا وأقا الداخلة,فى تكوين الميموجلوبين على الأثرع التصيرة للكروموسومين 1١‏ 15 
على التوالء. ونتكون كل جين من ١‏ إكسونات: ؟ إنترونات. 

انتج مرض الالاسيمها عند نقص أو غنياب سلاسسل عديد البيتيدالكونة للبموجلؤبهن. وم طرز هذ امرض ما يعرف يسم 
بيتا الاسهميً اسصتاعة لعا.: وهو يتملق بسلسسلتى ديد البتيد من طراز بيت اناطلتين فى تكوين الهيدوجلوبين: ودرجع” 
ذلك إلى دازيد على ٠٠١‏ طفرة نتطمة تمده تقد تصيب الجين امنظم معدب تامهم لعملية تخليق هذا الطراز من سلاسل 
عديد البتيد. وفى حالة وجود الطفرة بصورة ثقية. 7:27 تمدو رجعصعة. تظهر على الشخص أعراض قصديدةللأتييا - وف 
خالة ترف باسم اصتعحم ,نوفعع» - ونشوه فى العام وتشخم الكبد والطتمال مما فؤذى يحي الف وهو فى المشريثيات وي 
العثزة هيما فى الحالة الخليطة تعووصصصط 7 يتم شطليق بعضن من سلاسل ييا وتكون الحالة قل طورة بكثير. وعلى 
ذلك قن جين الحالة المرضية متنحها 

أما موض ألثا ثلا سسيميا صعععطامة > فهو ينفساً عن حالات بترؤنطتك تفسمل الجين أو الجينات السثولة من تطليق 
سلاسسل غديد الببتهد من الطراز الفا وبلاحظ هنا أن المجموعة التصنية من الكروموسوّبات تحتوى على جينين للجلوبين ألفاء 
وعلى ذلك يكون التركيب الجن فى الخالة الرضية أحد الاحتفالات الآنهة:. 

**/-. وفيها العالة الثرفية لاصتثمر عاد 

١.-/-»‏ ويصاحيها أثيبيا خفيفة 
يصاحبها أتيبيا ختيقة. 





بشكل وافح قرب ولادة. 






























آنينيا خفيفة إلى شديدة 
وهى خالة مديتةتتعرف اياسم لة/ ميك وز بجع 


وه . - ----- وورودوووور 





الأخيرتين حدوث نقص واضح قى إنتاج الجلوبين ألقا ويصاحب هذا عادة زيادة تخليق السلاسل (بيقا). 
اقنى الأشخاص اليافعين وزيادة تخليق السلاسل (جاما) فى الأجنة مدع وفى الحالتين تكون كقاءة خلايا الدم الحفراء فى 
الخمل الأوكسيجين محدودة به كل رافح كنا تتكسر هده الخلا معدل مرتفع . وقى الحالة الأخيرة (- - )يفوت القرد. 


وتقتضى حالة المريض بالثالاسيميا زرع تذاع عظم له أو نقل دم #تفعتاعده #دنة ‏ له باستمرار على فتزات: إلا أن الحل 
ألثائى يؤدى إلى تراكم عنصر الحديد لذيه تدخ مدتد: مما يوجب سحب الحديد من بلازما لدم بامستخدام مركبات كيمهائية. 
خاصة تعرف باسم #تاطاعةت وهى تقنيات مكلقة مادها. 
خامسا: أمراض ورائية ترجع إلى خلل فى حجينات لإنزيمات خاصة بتغاعلات حيوية 

دضع ء/ 1ه وممبنظ وموطاهل. 

تقوم خلايا الجسم الختلفة بالعديد من الأنئسطة الحيوية التى تتم عبر مسارات متنوعة من التفاعلات الكيميائية التى تتطلب 
اوجود إنزيمات معيئة. وبالطبع قإن الإنزيم كمادة بروتينية يتطلب تخليقه جين معين. 

أوكثيرا ما يؤدى الخلل فى جين معين إنى عدم توفر إنزيم معين ضرورى لتفاعل حيوى بالجسم: وبذا يقف هذا التقاغل ويؤدى 
الك إلى مشاكل صحية متعددة. 

والجدول الآنى يوضح عددا من الأعراض التى يتسبب فى حدوث كل واحد منها. معين. وقد يقع جين هذا الانزيم 
الى كزوموسوم جسسمى #«تدعتانه أو كروموسوم جنسى مستتددتداه تك وقد يكون هذا الجين ساثدا أو متنحيا. كدا يرح 
الجدول أهم الأعراض التى تبدو على المريض فى كل حالة. 





اسممتسمة جه عجاموععتة لعددمدماسة - فا قهد الخ) سطا معد أه دعمصي دجوطها ممه )م كعلاعطج مومه مرا 
0«مستصمة عه +«تعوممم مامتا - 0ع همه جتكد 


مسوك يسمهم ‏ إمقعمة| علد عوزة 
0 

سد عم صعمدة مدمصس لم9 | 
عفنت مد متسصومسة | قم مسمميومارن 
فوع مستهص | عر ماسوابد ممما 


لصتم ميرد ضيه لمحممطة | عم ميت ممت جره ماواال 
مدا مسصة ا 
مسماردمر مجساماردمام ).علق ومسمستارمد 


»سجس نيه موقسر أ 

أ ام جيعد لس ا 
- 

اعمال مام ممالا 

مسسكميت اعمجت ممطتم أ ماري ةحسمم ممتطاو6 1 

ممم 


«بالمطممم ماوشجا طروت 

ار معط هي المبه مامت ممه 
ما 

بيه ممم ميسرت أ 

000 تسمه ممعي 

مستم ميقع 6.4 امسر مك و00 


امهم لاصمة 

اعسار رادل مساجمور لممجيلة امم وووة ‏ 

.مضع 11 

سود م0 7 

أ 

ماتسمصع تسدمسا من مسج اسيم منقصة | ...معديو يفطا موصاة | 000 
ساس 


«مامطممم «مسووي أ 
مممة رصعصة ومعصييدة رايت مدصديع المج الام 


سمت مودصم امسدمير أ 
0ك 
بن اسسمداة تملعف بووسشحية اممصيي سا1 
0ك 
ادم عنام بمججر سا1 م 000 
هي 
أ 000 
مصطكدمة بعسطم ان وشم لممصيو 0ك 
سس ا ا سد 





امخصم مانو جو عاص 
0ك لجسم ممحصاتو را مدي مدمرهة شيا 
ماساتسما مسصحة | عساست راسف وما 














«65ل------ ورك وسوس 














11 
1 


عا كنت يوادم لمجتس طم 


وجسسمامض طلم م مد 
ا#لمجها ع روت جسسسممة 


وامظتمم يماع بمتعممم متمد 


امسا 
ص 

سف ع كم ك2 
مممسووترنا متمد 


سوم بموسهجدرة رشنو بوامتسمو 
التهموسمد مص م ساي 


مما اما سمه ل ممت ممص ممه .المع د وعدا صق موا رو 
انها لمسييعة أ 000 


نصحت نذا بمسسد راجت ومسسمصليع أ 0000 
0 000 0_9 

صقم #سخووصمية تمي سيا 
مويه 








6 عو 
0ك 
وطح ممرطوية 

دجيف موصوت مدعا 

ممومايت راود 
ع جومم ع موسي 
#منصوس فر جود 
مرطوممر 
ممم امه ملصصيين 1 


0ك 


جاسطمم مريت 1 
ممممماة وما 
0ك 


امصفيم مط ممموممة جور 
ساد رطمجرا لمامعوص 
00 


«ملمميل امسمستيم 
مسر سوام 


00 


مسسسسعة أ 

ومصامقية مومس له 

عمطي حسمي صتوصد بجعاتم وال 
مامه لمعيه وصماتا 








ولستتناول فيما يلى تمانج من الأمراض الورائية النالفثة عن خلل فى جبيقات الإنزيمات: 


١‏ فينيل كيتون يوريا 717) «اسدممطمها رمعل 


اتنشسا هذه الحالة امرضية يسيب خلل فى امادة الوائية مؤدك إلى عدم تكو 


الذى يؤدى إلى هذه الحَلة متم ويؤدى إلنظهور رضية فى حالة 
الغذائية التحويلية الخاصة بالحمض الأميتن عدتسفاعة:وتعط م حيث يقوم يتحويل: 


زيم مخط ركف و مضعططة ومصفح: والجين. 
ينود وهنا الإتزيم شور للمطليات! 


إدى شيائية الإفزيم إلى 


واكم الحمض الأمينى مصاع وصفم وتحوبله إلى مواد أخرى متها مادة (#وتتعةوتصفح] منعوبد«وطة رجفم وبالتاى يعلو نستوى 














كل من علد اماو زوزترعقترعه ممنسطاعا رممط ع 


0 مس ا 22 
7-7 عيوم - 


مر ل- فى البسول. وتؤدى هسذه الحالة إ 


مس ل 2 تخلف عتنى يعيب الطقشل, وتعالج هذه 
5 ب يتوفير وجيات فتائيسةخامة 
5 معدا اتا ل يي 
سو ل الأعيتى امهم درفم بما يوقر فقط حاجة 
الجسم الضروريسة منه دون زيسادة.. وبقع 
هكم الجين السسئول عن اللرض على الكروموسوم 

انسار العدوى يحدد تحصرث سادة #طتعططدو م16 بل روسن فى وجصود لإتزيم "٠.‏ زقم (15). 
رحبو سي اد ا سام سر ا 








د جة»«#رارولم فى الدم الطبيمى ببلغ 
7-١‏ مليجرام لكل ١١٠سم”‏ من الدم: وقى البول ٠‏ +مليجرام لكل ٠٠١‏ سم”. وتزهد هذه الأرقام إلى 8-1٠‏ مليجرام لكل ٠٠١‏ سر 
من الدمة... ٠١١١-4‏ مليجرام لكل ٠١‏ ١س"‏ من البول. ويمكن الكشف عن هذه امادة فى البول بسهولة حيث إثذا إذا أضفتا بع 
آقطرات مسن / كلورهد الحديديك إلى البول فسن اللون الناتج مكون أزرق قاتم مدا بال خلى ؤجود مادة ع#«لامرمازممم بدركيز 
عال. وبسبب تراكم هذه امادة فى الجسم كثيرا من الأعرائن المرشية أهيها تلف إنسجة الخ وحدويف اشطرابات عقلية للشخص 
المصاب وشحوب لون الجلد والشمر والوفاة فى الصغر؛ وتادرا ما يكون لهؤا؛الأقراد أطفال. على أنه من الممكن فلا هذه مسال 


إذا يس الأطفاك فى سسن مبكرة على وجبات فذائية تحتوى فتط على الكمية القليلة من الحمض الأمينى عطنتعلع” رمعم التى 
اتلزم لنشاط خلايا الجسم دون زهادة. 
١‏ -الهقة (نقص إنزيم مممطمم:7). مم قم بمسملممججا/ بمتامططلار 

االهقة هى الإصابة بما يعرفه العامة ياسيم (الهرص) حيث ينقص الجلد والشسعر وقزحية المين صبغ الميلانين الذى يمطى كلا 
عنها لون المهز؛ وتعرف هذه الحالة اسم انلق الجلد عينية؛ (06:0/ تتة48 تعونت : ويرجع السبب في عدم 
تكوين صبع المهلاتين تدهم ماده إلى ياب إتزيم ممصتصدوم. 
-١‏ حالة الكبتون يورها ماتدممابرساله: 

وترجع غذة الحالة إلى نقص إنزيسم (0100 تعطةا هاعد خختتووصعط اللازم لإخدى مراحل التحولات الفذائية للحمض 
الأمينى تيروسين؛ وعلى وجه التحديد تلك الخطوة اللازمة للتعامل مع مركب ته ع#دمرةمداة. «شكل ملون 11) الذى يعلو 
اتركزة فى ال اجه فى البول (وهو ما لاايحدث فى حالة توفر الإنيم المشار إنية)» حيث يتحول إلى 6#مدمداممماوماطلر 

فى النهاية إلى زيادة صبخ المهلاتين #تطعد” فى البوك بعد ساغات من إإخراجه (شكل غلون :)1١+‏ وكذلك 

اتبدوبمض التزاكيب فى الجسم داكنة اللون وذلك مثل غضاريف الأدن والقاصل والجند والأشافر (شكل ملون ©11): كذلك يبدو 
شسع الأثن »م ”عه باكناء كما قد يصاب الفرد بالتهاب فى الفاصل: وكقسيزا ما يتتهى الأمر با عدد من الغطليات 
الجراحية لاستبداك عذد من المفاصل كتلك الخاصة بائركية والكتف والوزك /#دتارضي8. وتجدر الإكسارة إلى أن الجين السثول من 
هذه الحالة - وهو متنح -.يقع فى الموقع هد 

وبرجع اكتداف هذه انحالة للعائم البوبطائ (سير أركييوك جارود #وجعت #لعقادمه2ك) فى عار .16 ربعتير هذا الكشيف 
علامة فارقة فى علم الوزاثة البشسرية الذى كان احتمامه حتى ذلك التاريخ مرتيطا يالجوانب التركيبية من الصفات الوراثية يفل 


هطع وووووووويس 











زهادة عدد الأضابع ب#ومطتزمص. ونند ذلك الحين تكآ الاعتمام بما يعرف يانم 
أو (الأخطاء الموروثة للتحولات الغذائية #ةامطعمد اه عدت ستعططع. 
4- النقص الخلقى لهرمون ثيروكسين«وصاتكعك مطنده م737 لدنعموصمت/ 
المعروف باسم (ثيروكسين) إلى حالة مرضهة تتم با 

اتعرف باسم امه ذلك ما لم يعالج الطفل يجرعات من هذا الهرمون بشكل سخديم. 

'وبرجع عدم تخليق الهرمون إلى عدم تكوين أحد الإنزيمات اللازمة لتكوبته مثل إنزيمى متعمس ةاعطعه ,معطانعدهم ويرجع 
الخلل من الناحية الورائية إلى جينات متتحية تقع على كروموسومات جسمية. 

ويوضح شكل (114) عددًا من السارات الببوكيميائية التى تخص الحالات الأريع الأخيرة والمواقع التى تحبط عندها بعض 
أأثسازات بسبب غياب إنزيم نعين فى كل موقع: 
9 ثقص انزيم كاتاليز علتعاطاع/. 

اكتشف هذه الحالة - التى ترجع إلى نقص إنزيم كاتاليز مععاعت - طبيب أنف وأذن وحتجرةيطتوتاده رعادضة 00 ياباتق 
ايدعى تاكاهارا «مفعالة7 وذلك فى عام 1947 عندما قام بعملية جراحية فى قم طفلة عمرها 1١‏ سئة: فعند قهامه بتطبير الجر 
ايامستخدام فو أوكمسيج الهيدروجين ,21:0 لم تتصاعد الفقاقيع التى اعتاد رؤيتهاء كنا أن لون الدم فى نوضغ الجرح بدا بلون 
ابت مسود. فمن المفترض فى الحائة العادية أن تتصاعد فقاقيع صغيرة 404 من الأركسيجين نتيجة تأثير إنزيم كاتاليزمتطلعدت. 
هلى ,4/0 وتكسيره إلى ماء وأوكسجين وفقا للمعادئة الآثية 

,9266 ملست _ بورلا 


وقد فسسر (تاكاهارا/ حالة هذه الفتاة بغياب إنزيم كاتائيز وقهام الطهر ,6ر5 باكسدة هيموجلوبين الدم إلى مركب داكن اللون 
يعرف باسم ميتهيموجلوبين تنخدانوةجتعاتعهة. مما يترتب عليه غياب الفقاقيع ودكنة لون الدم فى موضع الجرح. وقد عرف فيما 


دده جاده 














مكل 016 
نسم يوفح راقع توقف الليات 

احبهة فى حلات أربع في: 
لسمديعة ار 
ار 


مجه زد 
00 

































































بعد أن عخالة خياب إنزيم ولعت ترجع إلى جين نتتح: 





الخلط فى الجين رهط يتتجون,كمية محدودة من هذا 





: وآن جود هذه الخالة ليس قار على اليايان. 


ويعسرف الفسرع من علم الوراثة الذى يتعامل مع التياين - الممتمد على أسسياب 





- فى التحولات البيوكيديائية للعقاقير 
هاسم (علم الوراثة الدوائى) #تتتعصعوومع دعوم 
+ عرض جالاكتوز يميا فامعممامملء6د 

الطفل المصاب بهذه الحالة لايستطيع الاستفادة من كر اللاكتوز قى الغذاء يسيب عدم امتطاعة جسمه تكوين إنزيم يعرف 
باسسم 64477 معتتاسحدة زنج جتسفحوعطم -/ ببجصطعص. وهو أحد الإنزينات اللازمة للتحولات الغذانية. لسكر اللاكتوز. 
وبعاتى الطفل هنا من الإسهال وتضخم الكبد ومشاكل فى الكلى وعتمة فى عدسسة المين 9ت ,وا 








* ؤيرقان ويصيج الطفل 
الحالة يعتبز التشخوص المبكر للمرضن وغدم رتتأول اللبن ومتدجاته امبروريا لحنماية. 
حياة الطفل وتجنب إصابته بالتخلف المقلى: اذا لميتم تدارك ذلك قبل مرور شهر من غمنالوليد فبوكون غرضية اذه الأنخطار: 





عرضة بسهولة للعدوى بالهكرويات. وفى 








ويرجع هذا المرض إى جين بقع على الرلع القصيرة للكروموسوم رقم (4). 
٠‏ +نقص إنرهم اديتوزين دى أمينيز بمسساسعم0 «منعمس هات 
ييقوم إنزيم. /024) ممعم نسععه مطنممحمفه بتحويل مادة يجني #ت تجاه فى مسار طبيعى إلى مركب عتاعدو«رفعاك. و 





فيساب هذا الإتزيم - بسبب خلل فى الجين الس ئول عن إنتاجه > يؤدى إن تراكم مسادة طديدعطمعبوودعاه ثم تحولها إلى مادة 

17ل ماساصوسذودمد سهد ر عط ثر إلى سادة. 60777) ملعطعود فتن جمجحاتتروحا» رشكل .)١١١‏ وهذا لمركب سام 

لاخلا إل تنقسسم وتتكائر حيت إتها تحيط إتزيم عوطاععطدمغلةةمعاتتطلة. الضرورى لتخليق الأربع وحدات البتائية الأولية 

للوحدات التسى يبنى منها جؤى+ 2001 والعروفة سم ةضوم ين مدعنا صدمعقة#ر0م) وبذلك تعجز الخلايا عن تخليق 

حمس 2216 اللازم للانتسام وإكقاز الخلايا: والجديق بالذكر أن خلايا الجسم الختلقة تتغلب على ذلك بفضل احتوائها على 
بتكسير مادة 8ه أوله. 

لاتحتوى على هذه الإتزيات وبذا تتكون فهها مادة 4177 التى تميق انقساماتها 











اوبذلك 9 لكو مادة”177ك نقينا عدا الخلايَا اللفية الام :قى تخاع العلم حييت 
إكتارها مما يؤدى إلى نقص فى أعداد الخلايا 

اللمفية ويؤثر تأثيرا مثبطا على قدرات اتجهاز امناعي. وبعانى الفرد من المرض التاتج عن الك والمعروف باسم (مرض نقص المناعة 
الركب الشسديد. (500) وتستدفتخصد ها تعخط»” )بت «:.. وهذا أثرض يجعل الفزد فريسة سهلة للأمراض التى تسيبها 
العدوى بالفيروسات والبكتيرها والفطريات 
وقدبشهد:هام 144٠‏ أول حالة للملاج بالجينات حيك طبقت على قتا مريضة يهذا امرض عمرها أربع سنوات تدهى: أعائت 
دى سيلف 8:51 وائتى أشسير إليها فى مقدمة هذا الكتاب. وقد بدأ علاج الفتاة فى مسبتمير عام +144 على يد فريق 
من العلساء بقيادة بتعا 14 +/ وذلك يعد أخذ موافقة معاهد السحة القوميسة 00777 أعداة/د كعاضنح ل بعصدنا: بالولايات 
التحدة الأمريكية. وقد نشر 
ككدية من دم الفقاة ثم فصل الخلا اللمقية وها ف أطباق 




















.التفاصيل الملمية لي النجاح فى 4 وقدديدا الملاج سحب 
زجاجية. بعد لك أجريت عملية تحميل جين الإنزيم الناقص على 
ناقل07»” فبروسسى من الغراز اللعروف باسم عتدنت دوم وعرضت الخلايا اللدغية له. وفى 24 مسيتمير 184٠‏ أعيدت الخلاياً 
اللمقية المحملة بجين الإنزيم الناقص إلى | 
اخلانهما ال 






رت هذه العملية 1١‏ 'مرة على مدى غامين تحن 





الناقّ تاطلة وتَخِسش متحتها يُوجه عام. وقى إل 





مجاولة ثانية علَى طفلة آخرى عمرها لأ 


سَتوه 





ستثها د42 معنلية بالرض:نضه وكثلت بالنجاح أي إراجع شكلن 4). 
ومن أشهر من أودى هذا امرض يحياتهم طق 


ل 2 2لا 





فيد زراجع شكل )١‏ سيق أن استعرضنا قصته قى مقدمة هذا الكتاب: 






































سَا : أمراض وراثية ترحجع إلى اضطراب التحولات الغذاثية للاسترويدات 
سعلامطماعل! تامرم كاه وبملاممطاط 






الوفتح شكل 15 


لقنا من الواقع التى يصيبها الاضطراب لأسياب جينية دو. 


الاستيرويدات تخطه وحن داك رتوضح الأسهم المتقطعة 
رت عليه حدوث مشاكل صحية. 

الأضطراب الخلقى للغدة جاركلوية متمامركجزنا[ لعسممك .لسلسم يسمت 

تج فده الحالة بسبب اضطراب فى مسار التقاعلات الببوكيميائية اللازمة ثتكوين الاستيرويدات منتعفك وبح نوهد فى 









إل جاركلوية حيث يتوقف هذا السار عند خطوة معيئة تتيجة: 


رضية فى الأغلب إلى تقص إنزيم معطا دووف 2 ( 






إلى تقص إتزهم عاج هعون :4/ (الخطوة + فى الشكل )1١+‏ أو إلى نقص إنزيم متعصهه فوفد قر 
/الخطوة. ٠‏ فى الشكل +11). 
أويرتجسع تسب ظهور الأعراض الرضية فى هذه الحالات إلى تراكم الواد السسابقة على نوقع حدوث عطل مسار التفاغلات 


الهُميائية بسنب عاب الإنريم؟ ذلك أن هذه المواد لها تأثير يُشبه تأثير الهزمون الذكرى تستسترون #ددتععداعتة. 





أومن أهم أغراض هذه الحالة كير حجم لطر دجن 
لوصف بأنه ميل للاكورة #مسطائ :1 
لمابعا: امراض التخزين فى اللي وسومات بمعمعط موسمنى /مسممو و1 

يحشوى مسيتوبلازم الخلايا غلى أكياس صغيرة لها غلاف فتاتى (شسكل )1١7‏ وتحتوى داخلها على خواق (-9) إثزيما 
القأضما وتقوم هذه الإنزيمات بهضم مواد التى ترد إلى داخل الليزوسومة ويراد التخلص منها سسواء كانت هذه امواد بروتينية أم 
أوبوضيدراتية أم دهنية أم أحماضا 


وتضخم الشفرين الكبيرين فى الأعضاء التاسلية الخارجية للأتى وهو 





سكل ان 
صورة بالمجهرالآكترونى توف 
التوكوترب والمسوسومات 
اوجاز جولجسى فى إحدى 
الغلاي قعرة الغدة جار الكثى 








صم دمدية مذ سومج" عمسرمدع عممة 
د ] 
جمسمااممم امد مجان 
0 ع فصدط بيه معووطيت 
يمام مدم امت 
مف امدارصد فد ممطهة عوط امداجة 
59 5-5 
0-007 


ميم عمم توما قم 
خم 02220002 
تمدام ماق 
متصمممه مساووماة #سممهو وما تمق 
اك معاد ممما 
0000 عمسعضو ددهم اعد عفأساو وموم 
اه تملعف مسد رمات 6ه وماعة ممع 
مراع امد ممعادم ممع راق 
سماد مم8 ملتسم عدامو نمم 
ممكانه ممدوها بومانستسيصم حمطا رمم 0000000 
05000 جم مساج ام 
رات -50000 
ممعي طول 0550500530 
»صخي فنص عالمع شامق 
عم رلوم سمت ولع ده ومتمه رميوع 
عللده الع لماعم عقتس عمد رادوو عقر 000 
لكايه مجم شممة مد متجدجت مزال مداه سادراة 
ممعم رامو هيده بجف سا1 دعساي معلا 
طايه جثالمجاصمت اانه مفتمدييه بحماها سوم 8 مساوم 


عقوا مه ييصنعد مممرعمقا 
#«تسعامصمط» ارفةتدطوومطم متعم عممو لاوما 
جص قامة رد م 
0 مسسمال رموه جم 











وأحيانا يغيب أحد هذه الإنزيمات نتيجة اضطراب قى الجين السثول عن تخئيق هذا الإنزيم: وبالتالى فإن مواد أو مركيات يكو: 


قدتم ايتلاعها داخل اللزوسومات لن يتم حضمها وبالتان تتراكم داخل الليزوسؤمات: وينشأ عن ذلك متاعب صحية متتوعة حسب 


الإنزيم الغائب: ومغرف الآن أكث رمن *+ مرضا وراثيا قبا عن ذلك وتعرف ياسم (أمراض التخزين فى اللبزوسومات ل#صصتدرل 
تحصن مجيتدفى). ويزيد تواكم مواد داخل اللمزوسوفات من آحجامها. كما يشكل عينًا على الخلية ويخل بوظائفها 


والجدول الآتى يوضم بعض هذه الأمراض : 


ا --- 90 اللالقيما 





































لطلالاءة للخل 050501ه1 لح 08 هد د لاق معذتلى كتأكمعكاط 6#قع5708 


م ب عت رده ووولح | 
2 العامة لاوامو م9 _ | حدما 
انيه وكرت | (معصطة مومهم عدو وددواع اموه 


عمشعممس اتن | (مفق سابد مسلع) ملنتمماع مفتصوت 1 2530-3-3 


0 0 مط ص0 
: علقم صماح مقصديه ع 
02 1 مسا| ممصم ااال 
3 سج ا 20000 
عم تمواق م ووم رامشها سروه حسملا 


مساعه ع دلدت 8 مهما ودع معدا مانسيديوع 


5-5-5-5 عمطت ماص مصلل الوط 











عله مسمماز يان عففتتوصدة ممصي دقر 
مستسسسمص ةا | .جات تومن تتاو مايا9 سايم متعصداة مطمك رو 
عسصمصادتية | يه منعظيصدة | مامه روصي مم9 





مرض جوتش رم ومعنك دسم لمدمت: 

ينذأ رض ججوتشر عن غياب إنزيم طفع توما الذى يقوم يهشم ا مركب عدود الدكر العروف باسمقاعي اودتعا 
اداضل الليزويسومات وفقا للمعادلة كل .91). وكما ذكرنا من قبل فإن نقص الاتزيم يدل على خلل فى الجين المسئول عن 
المرض إلى طفرات عديدة فى هذا الجين 





الكوينه. وقد أمكن فى عام 12٠‏ تحديد الجين المسئول عن مرض جوتشسر. وقد عزة 
اتؤدى كل منها إلى طهسور أعراض مرضهة 
امعينة.. ويشسيع هذا السرض لدى مجموعة 
اليهود الأشكيناز نم #سمعة لفو ٍ 

يساك شرزاة على لاقل سوا | يش ل 7 
الرض. م - 

الطراز الأول #عحرقة: : وهنو يصيب 
فى للفاطل 





اليافعين حيث يعاثون 
والجتذع » وبيسد و كل من الطجال والكيد 











امتفخماء كما يعائى المويض من مشاكل فى ٠|‏ مقتصست 0 
2 ال-0 

تعظام الفقرات ومفصل السورك وأعلى عظم واس سا 

الفخة فضلا عن الأنيميا. وقد وجد أن الخلل, رض طعت منتديم از قتعا 





ايصيب الخلايا الأكولة بالكيد والطحال. 


كا لاا 220177727777722 










































































الطزاق الذانى17ج302+ وهويصيب الأطقال فى أسنارح. 
تعترى الجهاز المسبى وعمليات التكوين والتبو. 
ويتم التأكد من التشاخيض إذا ما وجد نقص فى نشاط إنزيم تعطقصيعاع2. فى حلا 





أشهرحيت يعانون من تضخم الكيد والطحال قلا عن 








ويجرى التعامل مع الريض عن طريق عقاقير تخفيف الآلام وإجراء جرا. 


وقد أجريست محاولات ناجحة لإعطاء امريض الإنزيم الاق ص روسعف امطاب موري بعد تحميل حدم مدو 





بة مرتبطة بكروموسومات الشق (الجنس) 
هناك عدد بن الأمراس الوراثية التى تقع جيتاتها على كرومؤسوم الشق (1.)» وكما هو معروف قإن خلاها الآناك تحتوى. 
على كنوه أما فى خلاها. 
ويمكن تصنيف الأمراض الورائية الثرتبطة بالكروموسوم 15) كما يلى: 
(1) أمراض ورائية لها جين سائد على الكروموسوم 6 
يمكن التعرق إلى هذه المجموعة من الأمراض الورائية إذا حتقت قواعد توريثهاالمواصفات الآنية (شكل 0114 
(- أن هورث الذكور المصابون المرض إلى جميع تسللهم من إن 
١‏ ” - الإناث اللتزوجمات من ذك 
ظ وض التجتّعة من الآمراض غير 


ور قنجد أن كرونؤسوم 








دون أن يصاب أ من أولادهم الذكور بامرض. 
ت الذكور والإناث 







٠‏ .فرط نمو الشعر العام الخلقى (/61©) عل#مطعارب بعدررا| لممالعسممهة) لسانمعوردوت 
فى هذه الحالة ينمو الشعر بغزارة على الوجه والنصف العلوى من الجسم رك كل 1176 فور اميق لاخلا 
كروموسومى (1:) لتظهر الحالة غير السوية. وتبدو الحاثة أقل شدة فى الإئاث يسبب االهرمونات الأتثوبة ولوجود كروموسوم 08). 
آخر طبيعى. وقى خريطة العا 
لأن اكلا متهم لم مآد الكروبوسوم [) من هنا الآن. 
؟- التبقع القصورى: 177/ /اعمصولا/ ملاعمو اعدم ةل 
يعرف النجين المسستول عن هذه الحالة باس م2280 وهو يؤتر على الأنسجة الناتجة هن طيقة الاكتودرم فى الجفين مثل. 
1 الجلد والشعر والأظاقر والأعين وام 
جلد السسيقان يلون بنى. وفى حديثى الولادة تظهر على الجلد 
الإناث إلى فقد الشعر ومشاكل فى الرؤية بسبب عيوب فى الأوعية الدموية بالشيكية: بالإضافة إلى عيوب وتساقط للأسنان: كما 


اقد تؤدى الحالة إلى شلل وتخلف غقلى. 





وشكل 173) يلاحل أن الجل للصاب فى الجول الثانى لم يورك الصفة للى من أولانه الاقور 












(ب) أمراض وراثية لها حبين متتح على الكروموسوم © 

هذه المجمؤهة من الأمراض أكثر كيوعا من النجموغة الستابقة + ويمكن التعرف إل هذه الأعراض 
انة رشكل 1ك 

٠‏ -.تظهرالحالة المرضية فى الذكو, افى الأنات يتتضى أن يكون ,كل مق الأب 
ولام يحمل .جين اثرض 1005 "حار مثلا: بيتما طود ور يكفيه أن تحمل الأم جين الرض. 


هد« +ب----------------- رك ووو 








ييا الوتصماتة 1 
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عومد اكير مقي فرفر رصي يكير مور أ 
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0 اطار كي تيار امير احير يقير امي رار 





(شسكل +415 صورة فقتل غقره بسنت سنوات 
ماب بالرض الوراش يمع انود واسامعويوع. 
000) تنقداتة وبا في خريطةلانساب تل 
الأكسر الاب فى اليل الا الخالة الرية ل كل 
افق مث الثاث بينم م يصب أى من أولاده الذكور 


5 


" - آلا يظهر الرض فى تسل الذكور الذين يظهر عَلههِم الرض ولكن التسل من الإناك يكون تخائلا للجين: على أساس أنهن 








يرن جين المرض من الأب. وفى الجيل الثانى نجد أن نصف الأولاد الذكور لهؤلاء الآناث الحطل اك لطر لون رق 
ومن الأمراض الورائية التى جينها متئج ويقع على الكروموسوم [1) نذكر ما ينى 


١-مرض‏ نزف الدم (هيموفيليا) لاللشيردسمة//. 

عند حدوث نزيف يتجلط الدم عادة. ويؤدى هذا التجلط- إذا كان الجرح 
محسدودا - إلى انسداد الجرج وإيقساف النزف مما يحمى حيساة الفرد. وتتكون 
الجلطة )© من بروتين يعرف باسم «فيبرين 7740#: يترسب على هيثة شبكة ف : 
غير ذائة من هادة لقي وتوجد هذه اقادة فى ملاز لدم على صورة يروي | 901 07 را 
ذائب يعرف باسم فيبرينوجين سجدمنم,3[/. 2 

وحسسي نظرية امول 6م200 فإن تحصول الدريتوجين إلى قيرين يتطلب .| . و0 19.09و 
توقر مادة «الثرومبين 41 سم , التى توجد فى بلازها الدم على هيثة بروثروميون 
لش سدم عا م لمر بعر 

وواقسع الأمر أن عمليسة تجلط الدم تحدث من خلال خطوات معقدة تكلم 0 
وجسود عدد كير صن الركيات اكيعيائة. ونا للخلط اليس بين أساء مزه ٠٠.٠...‏ كن عط ع اند لاد 
الركبات فقد قابت الاجنة العالمية لتوحيد تسسميته عوامل تجلط الدم بترقيم هذه الجمل الأول تل إلى الاين فى الجمل التاتى عو 

أن يبر عن نفسه ثم عب الجين عن سه في 

١‏ التكرشي الج الاك لاح ليا أله لامك 
5) لا وجود .له فى واقع الأمر. «انظر الجدول». اتيز طعا يسين الريسن 4114 10 


وو عوج + >7" "6؟## 1ك 





الوكبسات (وعددصسا )1١‏ بأرقام رومانية من ١‏ - +1. حييك وجد أن المركب رقم 























عجماءها عمتتاةك فممان له عجهعاعصعسمه هك سعاكره لمعيه طسا3 
3 ] 


ممم | 1 
مسممم | ل 
مساج مطصمة1 
صمت | ١‏ 
معاطمل عم #مسصاعمة ماس اععممم وممه ملاظ | 17 
بمتسماود د ددنت 57 مداع سد ممنجيه مد ماطعصيش همع محمد جلت جموموو ها 
[لعاطم ملام بو ميد 
(ناله) كماع عزاتطودم عطي ,ممع اومس مشتيعم 
ومس #مستايت) 010 تسمدوهم ماساودقصديظ مدمماة | ...106 
مه مسمعمسة | « 
جم عمس متعداومهممية ممعاء |( 
حم ةصسودة | ات 
نه جمعة فسدمةتلها | 61د 











ويغرف طرازان من مرض نزف الدم (شكل +17). أونهما يعرف باسسم «هيموقيليا | -4«وج00//:. رهو الأكثر سيوع 
وبرجع إل نمس مركب رقم 1 واسسه 4/77)#ضفة لط بوجتعفتعه.. والطراز الثانى من مرض نف الدم يعرف باس 
عيموفيليا ب - 2 قادطعودمعا/ هو يرجع إلى نقص مركب رفك 2 

وواقع الأمرأن هذين الركبين قرو الركب رقرك توارت بتاعف تناك الذى يعمل على تحويل 
البروتروميين إلى ثرومبين. وبعمل الأخير على تحويل الفيبرينوجن إلى قييرين. 

وصادة يضار إلى بجيموفيلي] ب بأنه مرض الكريسسماس سنك ةمات كما يد 
الكلانيكية متمعفك لععمتطاة أو المرض التكى ممسصف /عوج6.. ذلك أنه كان قد أصاب بالوراثة كثيرا من رجال العائلات امالكة 
فى أوروبا حيث كانت املكة فيكتورها تحمل جين هذا امرض على أحد الكرومو ومين 15.). ويكفى وجود هذا الجين على 
الكروتؤسوم )فى الرجال ليظهر عاليهم للرض: آما الاناث قلا يظهر عليهم امرض إل إنا كان جين الرض موجنودا علن كل من 
الكروموسومين 125 ك فإن تصف أعداد (أبنا) الأم الحاملة للمرض يكوثون معسابين بهذا امرض 

الرصية عند إجراء عمليات النقتان مافتحضةعة© وعند حيض #لدلد##«م"ا الآتاث. 

ويوضح (شسكل ملون +17) توارث الميموقيليا قى نسل التلكة فيكتؤريا ملكة اتجلترا والتى كانت حاملة جين الرض. وقاليا. 
قإن اللو لديها نكسأ عن طفرة أصايت الكرومووم 5 الذى جناء إلا من والذها #إدوارة نوق يكت الذى أنجيها وهو في 
عمر الثانية والخسين حيث يزيد معدل حدوث الطفرات فى الخلايا التقاملية مع تقدم السن. 

.وقد أنجبت اللكة فيكتوريا تسعة أطفال وظهرت الحالة امرضية عند طفلها الثامن «ليوبولد #«جمك» الذى توفى وهو فى عمر 
انثلثة واثلاثين. وق الواقع فقد.ورت مرض المبموقيليا لثمانية من ال *7 ذكرا فى أأريعة أجيال من ذرية اللكة فيكغوره. 

ومن الأحداث الت سجلها التاريخ فى هذا الصدد أن الإنجاب الثالك للملكة قيكتوريا كان للأميرة دأليس مث1ه/ التى تزوجت 
اينتها ألكس أو الكستدرا تخحصلاءي ينف من قيصر روسيا نيكولاس انثاتى/عطاوطتة1 رشكل .)1١4‏ وقد أتجب القبصر حص 
والتيصرة معت أربع بنات هن : أولجا معط : إن مم13 : أناستاسيا تعاحتا, قبل أن ينجبا ابنهما الذكر 
ألكسيس ستيه الذى طال انتظاء 3 7 ترق الهينوظلها 


فى حبال المخادع عظيم البأس والدهاء راسبوتيق 


تين : نواتهارت آخوال الدولة إلى 
ولك ظل مكان الجثث غير 




















لحان مسر هابا مما ينيب “#اا. ولى مانة مرفي كد يلي 
6 وقنى الحالة انسومة حي يتور كل 17461 بسكن لدم ف 
ِل حيث:تتحقق القاملات الكييائية الازمة للك 


فيليب و81 :8 قريب القيصرة أ 

الأسرة بعد ثمائين عاما من حادثة الإعدام 

أأتقمى الألوان موممد لط جمصلوت. 

جد بتسبكية العين م0099 طرازان من الخلايا للتخصصة عدا الأعمدة تدم واماريط دوه . 
اتمييز الألوان. ونتميز المخاريط إلى ثلاثة طرز على أساس ما يحويه كل طراز من صبغيات لونية #تدمباوتهمفم. ويتكون كل 
ع لوق من جيزء يعرف باسم رة (تينى يعرف باسم أوبسين نه. وتختلف 


نزى إلى المخاريط القدرة 


ل أؤيشينات الموجة الطويلة للغنوء (الخمر 


ؤتقع جنات أوبسينات الوجة الخضراء 
لصاون بمتى: اللوتين الأ حمر ولأ خش ر لاينتطيعون انق 
ويوضح الشكل اللون رقسم (<1) آلية حدوث عمى الأ 

ااقتعنة:. بين الكروموسونين 117ر) فى خلايا البيقن اثتتجة للبويضات أثناء الانقنسام الاختؤالق. 


ات اللون الأحمر: كما تثل الشسرائط اللخضراء فى هذا 

















الأخفسر. ولصدم توازى :د الكروموس ومين عقد/ 
بويضات تحتوى على كرودوسومات 8.) غير متوازنة فهما تحويه من جينات الأوسيتات : فإذا ما خصبت هذه البويضات نتج 
نسل له جينات أوبسينات إما أقل وإما أكثر من الحالة الطبيعية. كما أن الاين الذى به كروموسوم [3.) ينقصه جين للأوبسين 
سيكون مصايا بعمى الألوان. 
١‏ جطاف وحرشقة الجلد :68012635 

يميل لون جلد الشسخص المصاب إلى اللون البنى» كما يتيز بالخشونة والجفاف وشهور الحراشيف عليه : ومن هنا سميت الحالة 
#دزنافت. تفبها بجلد الأسماك. وجين المرض منتح ويقع على الكروموسوم [1.). ويظهر شكل ملون 1١1‏ ساق مريض مصاب 
بهذه الحالة حنيث ينقص خلايا الجلد إتزيم ضرورى لتخليص هذه الخلايا من الكولترول: كما ليخد تساقط لخلايا الطبقة 
العليا من البشرة كما يحدث فى الحالة السوية. وتوضح خريطة العائلة المرفقة بالشكل توريث الصفة من رجل إلى حفيده, 
4- مرض تأنيث الذكور (عدم الحساسية لهرمون الذكور 

سورد لجال تهمدما موه فسان #تسديفه جو عمال سسلماوية/ مقلع ص79 

ذه حالة إناك فى دكلهن الخازجى: وذكور من حيند التركيب الخلوى: فى هؤلاء تبدو املامح الجسدية ألثوية من حيك 
وجود الفرج ونمو الثديين واتساع الحوض: ويمكن لهؤلاء أيضا الزواج كإثاث : ولكنهن لا يتجين بسب انسداد المهبل وقياب 
الرحم. ومن الثير للدهفسة أن الكروموسومات الجنمسية لدى هؤلاء تتبع الطراز الدكرى 175): وأن لهؤلاء الآناث خصى توجد. 
إما داخل تجويف البطن وإما داخل نسسيج كسفرى الفرج «</00 0/30 ملاظ عله وترجع هذه الحالة إلى لل فى اللجين المسلول. 
عن تكوين البروتين الداخل في بناء مسستقبلات هرمونات الذكورة تبتر بعدوحد #مووضجم (الخطوة رقر ٠‏ فى شسكل 1١6‏ 
سما يفتد تأثير هذه الهربونات على مسار تكوين الجهاز التناسلى الاكرى. فالأنوثة فى البدر تظهر ما لم تعمل محددات الذكورة. 
على الوجه المسليم: بممنى أن ظهور الذكورة يحتاج إلى توفر نخساط محددات الذكورة. وتجدر الإشارة إلى أن الجين اللسئول عن 
اتكوين البروتين الداخل فى بناء سستقيلات هرمونات الذكورة متنح ويقع على الكرموسوم [1.): ويقدر اثتشار هذه الحالة مير 

إذكر 





الب والميور قإن القطع امتبادلة لا. 



























وفالها ما تصاب الخصى هنا بالسرطان: ولذا يلزم استنصالها جراحيا: كما يجب إعطاء هؤلاء جرعات من هرمون الاستروجيق 
للساعدة على إظهار الصفات الأنئوية ولتجنب إصابتهن بهشاشة العظام #عدتجوحدوت. 
ف- نقص نزيم جلوكوز.- فوسفات ديهيدروجينيز 
مدقم إ2قت) #مممعومه بلع باماووصاك مممهزه 1 

مرجع نقص هذا الإنزيم إلى جين متنح يقع قرب طرف الذراع الغوبلة للكروموسوم 15.) وهو ما بشار إليه بالوقع 627+ . 

ويؤدى نقص هذا الإنزيم إلى حساسسية ضد تناول يعض العقاقير مثل عقار عناتوعتاتم الذى يمستخدم لعلاج مرض الملارهاء. 
فيؤدى تناول العقار إلى نقص خلايا الدم الحمراء ونقص الهيموجلوبين وهرقان خقتجدطر ودكنة لون البول. كما يوجد لدى هؤلاء 
الذين ينقصهم الإنزهم حساسية ضد تناول الإسبرين وعقاقير ع ف«عدعطعزماك وكذا حساسية ضد تتاول الفول تتععط «« : وهوما 
يعرف باسسم 188 : وكذا حساسسية من التعرض لكرات النفتالين العف فدص وتشيع هذه الحالة لدى الزنوج #د”ين// يدرجة 
أكبر من شيوعها فى التوقازبين #تمتععدت. 

ويعطى هذا مثالا آخر فى مجال هلم الوراثة الدوائى #تاتضحدوتتمتعلام :كما يمطى مثالا ثتفاصل البيئة مع العوامل الورائية: 
وهو ما يعرف باسم لعااعصموودت. 
- ررك ككوووم 


















7- هن العضلات بربلحره ورت عاسم يالة. 


هذه مجموعة من الأمراض يجمع بينها ققد مستمر قى الخلايا المضلية. وقى الحالة العروقة يا 


(وهن عغضلى دوة 





ويقطر الماب عند الجلوس والقيام إن التلوى أثناء داه الحركة: 
ويقتهى الأمر بأن يصيح الطفل قعيًا على كرسى الدقع باليد #تفتدم وهو فى عمرالثانية عشسرة. وبتوفى وهو فى أوائل 
العشرينات نتيجة فشل فى عملية التنفس. 

وهتاك حالة أخرى تعرف باسم (وهن عضلى بيكر) 02:40 بوفصوجدزك معلنتتحدح «معقتق : وهى أقل قسوة على المريض 
ان الحالة سابقة الذكر. 

إويتع جين وهن العضلات على الكروموسوم 85) .وهو جين متنح : ولذا قالحالة أكثر شيوعا فى الذكور. والجين مسئول عن 
تاج بروتين وزنه 407 كيلو دالقون يعرف باسم ديستروفين #تشدوج»و2 (شكل ملون 114). ويصل هذا البروتين ما بين خيوط 
الأكتين فى سيتوهلازم النيقة العضلية وبروتين آخر عابر للفشاء الخلوى تنتد يتوه 4م تدده يتصل يدوره يمكونات اموا 
الواقعة بهن الخلاها :هدم جعابا/”>-«ت» : وبهذا يعمل الديستروفين على ربط الهيكل الخلوى (الأكتين) بلمواذ الواقعة خارج 
ليف إلعضلية؛ رهو دور ضرورى لقيام الليفة العضلية بانقباضاتها بصورة سوية. وفسى حالة 22 تؤدى الطفرة إلى فياب 
لديستروفين: وفى حالة 2142 تؤدى الطفرة إلى اضطراب فى تكوين هذا البروتين. 

وباستخدام تفنيةر707) مداندعم// نمطت هجوز يمكن تحديد وجود الجين الممرض (الطاقر) فى الأمهات من عدمه 
أما يمكن تحديد ما إذا كان الجين ورث إلى الجنين: كما يمكن اسستغلال التقنية ننسها ممع الأجنة المخصبة فى الزجاج قبل 
قل الجنين إلى الرحم..ولكن هذا الأسلوب للأسف ل يحل الشكلة تماما ذا عن طريق طفرة فى الأفراد 
أنفسهم وئيس عن طريق التوريث مما جمل البحث عن هلاج للمرض أمرًا مطلويً. 
تاسعا؛ امراض وراثية تنشأ عن خلل فى اعداد تكرارات تتابعات نيوكليوتيدات معينة فى الحمض النووى 2/0/1 

توجد فى مواقع معيئة بالكروموسومات تتابعات تكرارية من القواهد النيتروجينية فى الحمض التووى 204 وفى الحالة 
السوية يكون عدد تكرار هذه التتابعات فى حدود معينة. وأحيانا يختل عد تكرار هذه التتابعات ويؤدى ذلك إلى حالات 
مرضية. 

ويوضح الجدول الآنى.نماذج من هذه الأمراض ونمط التتابع فى كل منها وعد تكراراته فى الحالة السوية والحالة المرضية 
وكذلك اهم الأمراض الرضية فى كل حالة. 

















عع ممما ممع غعام 1" 





مجعم 
تحن 3-35 
ل 0 996 | #«سادرة )ماهد 
0 6 
مده سسا | صمنة ىف 000 
لس ارسام سد سس 
ببسم 
سصسنت تت" كه 2 فى | #ممشمر عه سما 
سس اماي 
متسسميت سوس ومسدة | ١.‏ 40-13 يم عت | مسبت مسيمتسيد 
سوم سمي موس | ويمور 0 ممه | مامز فصي 
ماسب سسيصشية | وميه 7 دى | باودصدة متدممرقر 
عا الفو مد ممصصصا للح بحبح . اميصة اع 
مسي سب مس مسي | لاد 3 مجه | واوسدرة علممصويد 
م 0ك موسر 
«وماي مسي مي | وقوه هر مث | ٠...‏ #طسط مه سارك 
مسس ما | قديمة ممه 3 

















وقهما يلى تماتج تقصيلية لبعفى الأمران رتبطة يخلل فى أعداد 
-١‏ عرض كروموسو عا الهش مسد/390 ]ل عانيد:ل. 
الرجال والنساء من كافة الأعراق هلى حد سواه ومن أعراضه : التخلف العقلى السذى تتباين حدته مل 
آضافة إلى لك تبدو رأس امرض كبيرة الحجم ويميل وجهه إلى الاستطالة 


وفى الرجال تكون الخصى كبيرة الحجم ستل 1ت/م تفار 





يسيب هذا اللرض 








بين الدرجة التوسلة إلى التخلف العقلى الشسديد. 
(شكل 174). وتبدو أذناه كبيوتى الحجم. 
وفى تحضيرات الكروموسسومات ©7#0عن. تبدو خنصرة واضحة قرب طرف الذراع الطويلة للكروموسوم ' 
ينكسر الكروموسوم أحيانا عند موقع الخنصرة. 
وقد أوضحت الأبحاث الحديثة وجود جين قرب موقع الهشاشة تخيع عنده ثلاثية اتيت نيوكليوتيدات معيئة هى 026 
وتحدث طفرة فى هذا الجين الذى يعرف باسم /:908/ (للدلالة 








زشكل "اح .وقد 





هذا الجين ليتراوج عددها بين ٠‏ 


ثلاثية التيوكليوتيدات, 




















5598 


وما يصاحبه من أعراض تحتاج إلى مزيد من الدراسات العلمية. 

ويجدر هنا الإشارة إلى ما يل 
> للجين اللكور بدائل تعرف ياس تعاتاه مدنصبصيجم تحمل 

تكرارات 070 يعدد أكبر من + وأقل من 1٠‏ وهى لاتؤثر على 

حامليها (فسكل ملون :)17١‏ ولكنها تؤثر على تسل حاملى هذه 

البدائل الجيتية. 
> جاملو الجين البديل من الاكبور يورثون هذا الجين البديل 4" 

لنسلهم مع تغير طقيف فى عدد تكرارات الثلاثية 076 , 
- حاملو الجسين البديل ماعل من الإناث يورثون جين الل 


1144-1 لنسلهن مع زهادة كبيرة قى عد تكرارات الثلاثية 76© 
اتتراوج بين 90 - 40٠0‏ (راجع شكل ملون 0171 00 

وبلاحظ أنه كلما زاد صدد تكرارات ثلاثية التيوكليوتينات وموس 5 الى يشا إلى اليبين حيت امد 
اللذكورة فى الأم زادت تسبة التسل الاب بالخالة الرضية. و المي 

أوفى الأسر التى لها تاريخ مرضنى مع حلات التخلف العقلى يوصى بالكشف فى الأجنة عن تواجد زهادة فى تكرارات التتايع 
لطن ماله #م«دعحرت 070 عن طريق فحص خلايا الجنين لصتن :ددم ومن الؤكد أن القرار التخذ ضد بقاء الحمل تكتنفه. 
شكوك كبيرة إذا ما أوضح هذا القحص أن عد التكرارات لا يسمح بالحسم القاطعالتوريث المرض. 

وقد استطاعت فسركة للبيوتكنولوجى فى عام 1441 تخليق نجس بخدم لتق أن وجو جين الحالة الرفنية: وف غام 1440 
استطاع غلماء جامعة إلهتويس منت الأمريكية الكشف عن أن الخلل فى هذا الجين يعطل تكويتا بروتينً دروريا للخلايا العصبية. 








؟- مرض كنيدى #مساك زل#مسية 

يعرف هذا الرض أيضا باسم 000/9 /عامتتهج معطالتخحخنح. وهو مرتبط يكروموسوم الجنس [1.). ومن أعراضه ضور وضعف 
اعضلات معيئة بالجسم. ويرتبط هذا المرض بثلائية النوكليوتيدات 46© فى الجين المسثول عن إنتاج ستقبلات الأندروجينات: 
ففى الفسخص الطبيمى يكون متوسط تكرار هذه الثلاثية ١؟‏ مرة بينما فى الأشخاص امصابين بهذه الحالة المرضية يزداد التكرار 
إلى :4 - 05 مسرة: وبعطى هذا امرض مثالا آخرا للأمراض الوراثية التى تنكأ عن تعدد تكرار ثلاثية نيوكليوتيدات #طنومعدرت 
صمحو مناقدمتعسوة مه 


مرض هنتنجتون مم و #ملهمه ه11 
يرجع هذا المرض إلى جين سائد نادر الانتشار. وقد ُمى بانسم طبيب يعمل فى تيويورك اسمه (جورج هنتنجتون) ##دم6/ 
#دنيةنتهع//. كان أول سن وف هذا اثرض فى بداية القرن المشسرين: ولا تظهر أعراض هذا امرض عادة إلا قى منتصف العم 


“ددم 106 وتشمل هذه الأعراض تدهور فى القدرات الذهنية يصل إلى حد الخبل"##معدت.: كما تصبح حركة الجسم غير منضبطة 


يسنمى فى البداية متحعطت »#تيطتصدا!/..حيت تشير كلمة 
#تتمه فى اليونانيسة إلى الرقص الذى يصاحبه حسركات احتزازية عتيفة. ويرجع هذا التدهصور التهنى والعضلى إلى تلف يعض 
الخلايا النصيهة بالخ خاصة فى منطقة ليتع سعط +: وينتهى الأمر بوفاة الشسخص انصاب. ومن أكشهر من توفوا يهذا. المرض 
النغنى الشعبى الأمزيكى عولد بويد 6ل فى عام 1170. ومن آ قها هذا الموض قرية فى فنزويلا. 


ورم و3 © 7 سسا 








تق على بحي ة مققصتصطة تعرف باس نط صنق 
فى بداية القرن 


قد أنشأ هذه القرية مجموعة صغيرة من المهاجرين الذين قدموا من أوروبا 









.وكات مت بينم سهدة تحمل جين هذا الرض وبسببانعزال هذه المجموعة من السكان وتزاوجهم 





جين هذا امرض بين الأجيال اللاحقة من سكان هذه القرية. 


وقد نجج فريق من الب 





جيمس جوزيلا عدت مصحطا. يل قى النتشقى العام فى ماساشوستس بالولايات التحدة. 
الأمريكية قى تحديد جين للرض عام +149 ياستخدام مجس الحمض التووق 2004 والجين سائد وبقع قرب 'طرفا الكزؤموسوم 







تراؤح بين 47 - 55 مرةا بها يتحتوق 
'ققط ويعتقد أن الجين غير |! 





يدمر الخلايا العصبية فى النطقة انشار إليها فى الخ. ومن للؤسف أن أعراض الرض لا تظهر إلا بعد منتصف العمر حيث يكون 
القرد قد تزوج عادة وانتقل الجين إلى تسله. 

ويحدائنا عدد 17 يناير 4+ من مجلة تيو 
تعطى الأمل فى التوصل إلى 
عاشا + أمراض وراثية مرتبطة بقشل إصلاح الحمض النووى 220/4 

سيق أن تكرنا أن الحغن التووق 28 يتمرص بمعدل صال لتغيرات تركييية متعددة يمكن أن تؤدق إلى خلل فى أده 
الوظيفى: إل أن معظم هذم التغيرات سسرعان ما يتم إصلاحها ذاتيا يفضل مجموعة من الإنزيدات تعرف باسسم منععه 204 
#تجت. .ولكن نادرا ما تفشل آلية إصلاح الحمض النووى وينتج. أمراض ورائية نستعرض هنا يعض منها. 


مسد الأمريكية عن تجارب للعلمة فى البرتفال وسويسرا على الفوارض 
مهندس ورائها يحقن.قى الدم ويعمل على تهدئة الأعراضن وهدم تفاقم هذه الحالة الرضية. 














١‏ سرطان ا مستقيم والقولون الورئثى جعمست /داعم بحا #مااعطه. 

ينيع سرطان المسستقيم والقولون فى أمريكا وغرب أوروبا حيك يشكل حواى +٠١‏ من حالات السرطان هناك, ومعظم حالات 
سرطان المستقيم والقوئون شير وراثية ولا يكون للوراثة دور إلأ فى حوالى 7:17 من حالات سرطان المستقهم والقولون. ويوجد سرطان 
والقولون الورائى على طرازين 
(1) النسرطان الحلمى القدى العاثل تافحزوادا تتخاممصمه )علاط 
لون 
(ب) سرطان الستقيم والقولون اللا حلمى (شكل + 














مويش كل حوالى /١‏ من خالات سسرطان المستقهم 








القتتل الاك 


متجت سحمت لسصحات تتموزعووم م وعاانجعاز 





وهو يشسكل حوالى 1/09 من حالات سسرطان المسستقيم والقولون. ويرجع هذا الطرا 
نسحي فتاععنهاء فى الحمض التورى 1204 ( 


إلى حدوث فشسل فى إصلاح خطا الازدواج. 





؟) والحادث أثناء تضاعفه. ويمتمد هذا الإصلاح فى الإنسان علق 
جين#5نها. (يناظر جينا مدائلا يوجد فى بكتيريا محم ) وعلى ثلاثة جينات أخرى تناظر الجين 46 الموجود فى هذه اليكتيريا. 
والخلل فى هذه الجينات يؤدى إلى خلل فى البرود تلعب دورًا أساسيًا فى إصلاح خطأ الازدواج فى 
الحمض النووى 2104 (راجع الفصل التانث). وك الكشف عن العلاقة بين هذا الطراز من السرطان والجيتات المسئولة عن 








إصلاح خنطا الازدواج الحادث ف الحنض "١‏ الحادثة فى هذه الجينات 
علدى تخسخيص وجود الخلل فى الأجنة قبل الولادة تتحعيناه تحدم /دعدة/ (فى حالة الآباء انصابين مثلا): كما يساعد 
الكشف عن وجود رضن مثل استتصال الحلمات 






الحميدة #درزمم موزعدة قبل | 














١‏ جطاف الجلد التبقعى 177) «معماممميزاط #«دسعدد عار 

قتشا هذه الحالة تحت تأثيز الأكسعة 
معا ليكونا ما يعرف بام بصعت مودو رراجع الأشكال الملونة هه :٠ه‏ 
غياب الاتزيم السثول عن إصلاح التقير الحادث فى حعض 084 ويرجع الكشف عن هذه الملا 
0 

ويعانى الصاب بهذه الحالة من انتشساز بقع داكفة على الجلد (شسكل ملون 11) مخ قابلية رطان الجلد مصططعت قافو 
وسترطان الخلايا السبعية مسحت مع ظهور حل عصبي وتخلف عتلي, كما قد يتف] لدى الرضى جساسية الجلد والأعين. 
قد القلوة 
1- نقص الكبريت فى الشعر “لصة/«زومظامظم+77. 

نتج هذا امرض عن اشطراب فى امادة الورائية لخمسة جينات على الأقل وتعتر آيات بتز النيوكليرتيد مضخدت يعات ماهم 
وبتر القاهدة مخضعته عع التى سيق تناولها فى القصل الثالث . وشمر امريض يكوت يواتف ولا يحتوى غلى القر الطنيضى 
من غنصر الكبريت. وقد يبدو الطقل طبيعيا فى العامين الأول والثانى: إلا أنه سرعان ما يعانى من بط النمو والشيخوخة المبكرة. 
(شكل ملون ++1) والقزمة والتخلف العقلى وتنتهى حياته مبكر؛ 
حادى عشر : أمراض وراثية ترحع إلى خلل فى لمادة الورائية للميتوكوندريا: 
-١‏ مرض (ليبر) الوراثى للعصب البصرى 

بالل «لاسصدسسم الع مرت «ومسانفيم[! وسطمط 

لأسب هنا الرض الممى حين بصب البصرى ما بين عتؤاء1' 5+ ننة؟أوالتكودٌ لبون لا مؤرقون از إن اتتللهم: 
فالتوريث دائما عن طريق لآم انصاية 

وفى عام جاه آكتفف العالم دوجلاس ولاس متطافة مسلط وزملازة أن السرض مرجع إل طفرة فى زوج الفواعد 
اليثروجينية رقم 11708 فى حمض 20/4 بالميتوكوندريا (شكل ملون 104). مما يؤثر على إحدى الوحدات التى تكون ا مركب 
فى سلمسلة.نقل الإلكترونات «الخاصة بللركب //4// ) حيث يوجد الحم الآمينى مضضها. بدلا من الحمض الأمينى 
عافل1. وَيمزّق إل هذه اطفرة تصق عدد حلت مرض ب«والم. 


وهناك أيضا + طفرات تحدث فى 284 المتوكوندريا وتسيب مرض 14121 منها اثنتان تؤثران فى وحدات أخرى من مركب 


4) الذى ببسيقت الإعسارة إليه, وتقع هاتان الطفرتان عند اموقعين 1444 47٠‏ آما الطفرة الثالئة فهى تحديك عند لموقع 
(14120) وتؤثر عل 4مصداطتد4(» الذى يعتبر جزنا من مركب 415) فى سلملة تقل الالكترونات. وهتاك طفرة خاسة تحدث 
عند القاغدة النيتزرجينية رقم (14404) فى 704 اميتوكوتدرها تؤثر فى إحدى الوحدات التى تكون مركب (/). وقد تسيب مرض 
07 أورحالة مرضية أخرى تصيب المفلا. 


وتؤثر هذه الطقات بالسلب على إنقاج | 
ألأمر بتدمير المسب التقازكا ونح 

ومن الجدير بالذكر أن الغرد يرث انيتوكوندريا الخاصة به من الأم حيث إن البويضات هى التى تحتوى على الميتوكوندريا وليس 
أرأس الحيسوان المتنوى التى تدخل البويضة عتد حدوث الإلخصاريالوتنناحناا يورث عن طريق الأ 





*- مرض التقلصات العضلية الصرعية وتشعث الألياق العضلية الحمراء 
بولق معطا عمف كمة/ مصيييينة ل مد بووجعلنمزظ علصداءه ولا 
يعاتى المرضئ هنا من تقلصات قى العقضلات وحدو ات ضرعي وضعق قى الفضلات وملعم وبشاكل فى.القلب والكلى. 


فضلا عن فقدان الذاكرة بالتدرج: وعتد مباغة الألياف العقلية الإرادية الحبراء فإنها تتخذ شكلا أشعث. 


ويلاحظ هنا أن وراثة امرض تكون عن طريق الأم ققاء 


ؤغتناك اختلاف واسع للدى 
أعراض الرفن. كما يلاحظ اختلاف أعضاء الجسم من حيث 
باكر من فرد لا 

ويرجع هذا امرض إلى عطب فى ا ميتوكوندرها سيبه حدوث طفر 
فبى حمض 20/4 بها فى أحد الجينات المستولة عبن تكوين حمض 
04 الذى يلعب دورا فى بناء المركبين أرقا /9/ 46/ الوقعين فى 
النشاء الداخلى للميتوكوتدريا والداخلين فى سلمسلة نقل الإلكتروتات. 
سك تمده مدتحماك. وؤدى ذلك إلى نقنص الطاقة الثاتجة عن 





الليتوكوندربا والتى تحتاجها الخلية. وتتقاقم الل كلة بدرجة أكبر فى 
الخلايا العضلية والخلايا العصبية التى تحتا بطبيعة عملها إى كنيات 
كبيرة من الطاقة 
ويتضح سما سيق أن مصدرالمشكلة.هو لميتوكوندريا غيرا 
يرثها القرد عن طربق بويضة الأم: حيث إن رأس الحيوان 
والذى يخصب البويضة لا يحتوى على ميتوكوندرها 
وبسا أن لميتوكوندريا 
الانقسام الخلوى المصاحب لتكوين أنسجة الجنين: فإن خلايا الأعفاء 
الختلفة تختلف عن بعضها فيما تحوبه من اميتوكوندرها المصاية بالطفرة 
سالقة الذكر. 
ويوضح (شكل +1) واحدة من الميتوكوندريا المصاية. وقد تكون بها 
مايعرف باسم متظومة أشباه البلورات دده محقالت د تدعص كما يللاخظ. اليف ارقي متيل 
تعلل الحواجز الذاخلية للميتوكوتذزيا. كما يوضح الشكل خريطة عا وق مور بالمجمسرالالكتروني لميتوكوئريا 
انه بويك خداء الوسودة في اأأيساف العشلية المماب -. 
0 ا الحواجسز الذاخلهة للمهتوكوندريسا متآكلة: كما. 


ثانى عشره الأمراض السرطانية والتغير فى اللادة 0 اي 3 عام 5 
قد اتنانة فرمية لح قدب حتفن 





وممصسطة ممسسكط اه ممسعومعم0 عجتامامع كمومه 


مطممق هه دمتندو ع4 ا ا 


ممم متمد يعتسمنما مممجعوماعرد تقدصت | 
00 

ومس ممصم | مصمطودزا العم.8 عمانصتالدع | 
لاجد فصع شما اوجرا ععمة 
مم كنامسم مسممماميت مجايدنه مد مم8 
000 تعد متحت ممامديت قصد لمعقمه لمتلة | 
متم مقنامهم ددمسمادم تان 
ممتتسسيم سوق تمص لتمرط فهة سواه 
ونس مامددة ا تصعهما 1-1 ععمم ا 
مامح7 مها 5441 ممم 
ممسدماعصدة | مدؤودرا كسبسق 
ممقامسما ممصدم ايد ودنا فج تمدق 
مسق مسيم ممممعيف وما 
ممنسسكنامهم ا مصمماعيت هجا بم م ساد صماة 
ومعدعم لعجت 1 معم شما عت ماء سدم متمق 
ومس متعمدة | تماد فد رطتدصدة ل 
قمعم مممميعت ممعي 
متعم سوم ددمماعيف لفموراة 


ممسسم سدم | عممممعيت صرت قد بعتحصيع هجتا بمدامت 
ومتتسسد عامقا 


اومسومصه قاد 





























كامس ومدصهم تممرمكمسوصة عقتعهمى طاتمر فعاماوكعة مم ممموتاقيه سوق 
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-١‏ ورم شبكة العين #بمماععاطممةهةل. 

هذه خالة سوطانية قصيب شبكية العين وشكل ملون +11). وقد أوشحَت الدرنسات العلمية أنه فى الأشخاص الأصحاء يوجد 
جينان 44 مثبطان لورم شبكية العين عم بمعحمبحوودك يقعان على الدراع الطوبلة لكل من الكروموسومين رقم ٠‏ 035/8 
يحميان الإنسسان من حدوث ورم التسيكية. آنا حدوث اقرض قيلزمه أن يرث الطقن خفرة قن أحد الجينين امثبطين لورم شبكية. 
العين فى الخلايا التناسالية لأحد الوالدينء ثم حدوث طفرة تقبط الجين الآخر فى خلية جسمية من خلايا شبكية العين: وذلك 
فى مرحلة قالية. 

وهناك طراز آخر من ورم شبكية العين لا علاقة له بالتوريث . ولكى يظهر الرضض يشترظ حدوث طفرتين فى نفس الخلية 
الجسمية للجينين 7 انوجودين بها (شكل ملون +17). وبالطيع فإن هذا ال وعلى ذلك قإن حالات حدوث 
ورم الشبكية بهذا الأسلوب أكثر ندرةة 

وطرة الجين فى مرض (ورم شبكية العين) تحدث غالها عن طرمق بتر جزء من الكروموسوم اتج (شكل ملون .)1١1‏ وكان 
العلماء استطاعوا فى أوائل الثماتينيات استخدام جنات الحمض التووى تتطحة20820 لتحديد جين الرض 

وقد استطاع أطباء عيادة لطب العيون والأذن فى مدينة بوسطن الأبريكية فى عام 1565 فصل الجين المسثول عن امرض 
ثالث عشر: الفيروسات والأمراض السرطانية , 

يوفح الجدولان الآثهان عائلات القيروسات التى تتكون ماذتها الوزائية من 2074 أؤاضن 80806/: والأمراض التى يسببها كل 
من هذه الفيروسات: 


كجمعكلة معط فمد معدم !8 اه ممثاف لتوومت. 
معمفاه | كسما باتسوع 


جامد | دامصوي ممما 
معام سمماامم 
ست 
عمد اوس سوم ممسسم توا 
وميه | سسست 
لد 
عط ما متم 027 
0 
ا 32-9535 
عتمم ممم / 
مسااضت مجم ادا عمو | 
معي اصملة 
مط جم عمسم ملم 
علا انعم زعم أ 
سا معسود) 00000 
عسوم ممملتديم | جع امود 
اراد عمس ميديم عع 
لوماصطو مهما 





نمطي تسسا | وو هطماص 
مت ممما | 
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وكان العالدان تعقلافعه معد قد أوضحا فى عام .19-4 أن مرض تنتتصاتةاسطدجه يمكن أن ينتقل فى الدجاج عن 
طرق رشيح خال من الخلايا بدناقامع مه المبكر مهزى هذه اتتائج خاصة أن الك المرض لم يكن 
معروفا أته طواز من السرطان. وفى ال بر مدوجة أن مستخلصا من ورم فى 

اك ما سمى عامل اللبن 
لان اتى تفذى على لبن لم. وأوفحت 





تزة بين عامى 
دجاج تم اتسعددزام. إذا نقل إلى دجاج سليم تما إلى 
#لدقة ننه فى لبن مسلالة معينة من الفثران يمكن أن يسبب سرطان الثدى لصفا 
دراسات العلما الثلاثة م7 1/ ي#محنالعظ :12 بمححعةطل ج: تقاعل القيروس: 
فى عام 1406 على جائزة تويل. : 

وقد أوشحت هذه التجارب والدراسات مجتمعة أن فهروسات معينة يمكن أن تسيب مرض السسرطان: اوكيف تؤثر هذه 
القيرؤتستائةآغلى الحمهن التووى لنخلية المصابة. و 


اسوطاتى من فزد مزيغتن إلى قرد 


جديد. كما أوضح العالم يقترحعةلاك أن 


















ا ه30 لا 
























































قنروسات التى هب التتتوطان فى) 





جاج والفثران والجرذان والقردة. وبوضح هذا الجدول. 
عليه تسمية الجين السرطانى معصوددد».بواقع ثلاثة أحرف. 
او ااا 
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ويؤفئح الجدزل الآ مجدومة من قيزونات الحن النورى 14 والسرطاتات التى تحدائها فى الإنسان: 
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ويوفح الجسدول الآتى مجموعة من فيروسات الحمض 700 والسرطانات التى تحدثها فى الدجاج 
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و ججحب هبر 







































































رابع عشرء الوراثة والاستجابة للعقاقيركملاء مومه هسرع ةل 

اعد تووضع علا( بمعنى العلاقة بين الخصائص الوراتية وتمط الاستجابة للعقاقر إلى العالم غ1 
سود د ا 
الجرج باستخدام قوق أوكسي الهيدروجين مدوةفدوة. 
على عكس اللعتاد. واستتتج هذا الظبيب الياباتى أن 
يقوم بتكسير مركب فوق أوكسيج الهيدروجين إلى ماء وتتصاعد 
















خلايا الدم الحمراء هذه الطتلة يعوزها تزيم كاتاليز لص 
فقاعات الأوكسجين وفقا للمعادلة. 
وه + هر« تسرف رالة 
ففى غياب إنزيم كاتائيز يظل قوق أوكسيج الهيدروجين على حالته ويؤكسج الهيموجلويين إلى مركب «تفدوه««عطلعم داكن 
الون. وأوضحت الدراسات التالية سلامة هذ التسير وسميت الحالة للرضية اسم غياب الكااليزغتطضعته. كنا غرق انها 
ترجع إلى جين متنح يقع على كزوموسوم تسق نسم انعسي لستتعدد 





وفى مثال آخر وجد أن عقار(أيزوتهازيد لاصعتعديضة) 





الذى يستخدم العلاج التدرن اكيم تختلف الاستجابة:لهنبين اأفراد. 
اعتمادا على أسباب جينية. فهذا العقار يعتص من الأمعاء إلى الدم حيث يرتقع مستواه. وهتا يمكن تصنيف الأفراد إلى مجموعتين : 
فى المجموعة الأولى التى يتوفر لديها إنزهم معدتعمدم/#ومحع 6 يتم تثبيط العقار بسرعة ثم إخراجه من الجسمء ويوصف هؤلاء. 
بأنهم دا :”عمج تحور ويسيب ذلك لهم أعراضا جاتيبة مثل الالتهاب العصبى ##”نةةؤادم وأعراضا مرضية أخرى تشبه 
تلك الخاصة بمرض اللوبس »معد فرظ سحرد. “نسدت»درك . وهؤلاء يوجد لديهم الجين المتنحى بصورة مزدوجة وهو أيضا يقع 
على كروموسوم جسمى /ستعدايم. 

ويتم تثبيط العقار عن طريق إضافة مجموعة أسيتيل إليه فيما يعرف ,باسم «ذمطااو»ده وققًا للمعادلة الآنية. 





يعم صو سيم 


اتسس تسل مسبم 


كذلك نجد استجابات مختلفة,بالنسية لمقار رساك 
يعمل على ارتطاء العضلات #وتمعلك عاسحددم لفترة قصيرة ويكسره إنزيم فى بلازما الدم يعرف بياسم عتتتصاصعة/ء لع ومتعفمر 
إلا أئه فى يعض الأخاضن يقل وجودأغذاالإتزيم مما يمل التنقلض آم العقار فى الدم يم بمعدان بط /: وهذا يطيل من فقزة. 
الارتخاء العضلى عما هو فى الخالة السوية سنا يختم استخدام التنقض الصتاعى ئدة أطول عتسد التعامل مع هؤلاء الأفراد. :وقد 
يغيب هذا الإنزيم كلية فى بعض الأفاد عندما يوجد الجين التتحى بصورة مّدوجة. 





كولين) تفاحطت: وتاك الذى يستخدم فى العمليات الجراحية. 








كم 





بريماكين متوصهم تدم لعلاج مرضى املارها لوحط أنه يؤدى فى بعش الأفراد إلى تكسر خلا دهم 
وتتخفض نسبة الهيموجلوبين لديهم ويصاب الفرد يمرض اليرقان علمصدهر. 
وترجع هذه الحالة إلى نقص إنزيم متعصوهفعراداه بتعطحو درك جدمععام. وجين هذا الإنزيم متنج ويقع على الكروموسوم (2). 
ويؤدى نقص هنا الإنزيم لدى هؤلاء الأو 





راء ودكنة لون البول حتى إنه يصيح أسود اللو 





إلى اللشاكل نفنسهها قى حالة تتاو الفول متععط ««ل. كغذاء: وتعرف الخالة المرضهة. 
باسم نتعة«فل وكذلك عند تعاطى عقاقير #عفاسعطوزمك فمستقم 11 تعلاط 


له ممم 3111 








كذلك توجد استجابات سخطفة لذ الأفزاد ال يتماطود التحول: فق الحالة السوية يتوم الكبذ يتحويل الكاحول إلى مركب 
أسيتالدهيد ع واعنلظعمه بانستخدام زيم 17) بطتتيك ولح لعطحناه ثر يجرى تكمير للأسيتالدهيد ياستخدام إنزهم 
(0/ل) مجسوو ولعة مقارلطفاصممه. وحتاك نظيرن حومط 2 من هذا التزيم الأخير: أولهما ر/4/ يوجد فى أرضية 
سسيتوبلازم الخلية. والثاتى هوو 44/07 يوجد فى اليتوكوتدريا. وقد عزى عدم تحمل يعض الآفراد أو بعض المجابيع البخصرية: 
- مثل سكان الشرق الأقصى الآسيوبين - لتعاطى الكحول إلى تقص إتزيم و//444/0 حيت يكون احمراز الوجه بشدة جولت1: من 
من نظاهز الحساسية لتعاطى الكحول: وقد ساعد .ذلك على عدم شيوع أمراقض الكيد التعلقة بتعاطى الكحول لدى هؤلا. 

كذلسك لوحظ استجابات مختلفة بين الأفسراد تعتمد على اعتبارات وراثية عتد تعاط عقر تعنصعاء# برصلا الستخدم لذى 
اللسابين بالتهاب: الفاصل تلاته ». وعقار معاتومة مط المستخدم لدى اللصلبينتيشقط الذ الال ممختصمةصعوو. 


خامس عشر : الوراثة والاستجابة للمؤثرات البينية حامصميممم: 

يرجع الفضل فى ايتكار لفظ“0م0صي/ - يمعنى العلاقة بين الخصائصس الورائية ونمط الاستجابة للمؤثرات البيثية الختلفة. 
- إلى العالم©«80, الذي استتخدمه لأول مرة فى عام 180/1 

ويتعسرضن الإنسان لكثي رمن المؤثرات البيئية الفسارة. وقد تكون هده اللؤثرات,فيزيائية كال ضعاع : أو كيميائية متل المقاقير 
أوالأطعمة:؛ أو بيولوجية كالطتيلينات. والهم فى هذا السسياق هو أن تأثر لأفسراد هذه امؤثرات يختلف اغتمادا على بع 
الاغتارات فى البناء الورائى : فهناك أفزاد يكون لديهم اشطراب فى بناء جينات معيتة يتولد عنه نقص فى إنتاج مركبات لازمة 
للتعامل مع مؤثر بيثى معين. وبذا يتفاقم تأثير هذا امؤثر البيئى. 

والجدول الآتى يرمح أمثلة لذلك. 
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سادس عشر: آمراض ورائية آخرى 
١-مرض‏ الزهايمر #دمعءتك «دتعفصلات 
اكتف هنذا الرض قيب ألاتن يحي ؤي الإعايسن ته ته فى عام 14. وذ 





عند قحص خالة مريظلة 
تدعسى وده ل. وبعانسى اللصاب بهذا المرض من فقد الذاكرة تتعدطاك يكل متعاظم بما يفقده التواصل مع الآخرين ويؤثر 
بالسلب على مسار حياته. وهذاك يعض الدلائل على أن أحد حالاته تورث وهذا ما يعرف ياسم متصطاه :نفعلا طانم 
8:04 ومن شواهد هذا المرض ترسب مادة أميلودية ضارة بالخلايا العصيية تعرف باسم (له) عفةتصيحر هدرم خارج الخلايا 
الععنبية: تقتج عن تكس موكب أو يعرف باسم (/) عدب ممتمستحم تنما وعد .. 

وقد أوضحت الدراسات العلمية أن أحد لوز 











يرجع إلى طفرة تؤدى إلى حخلل فى تكوين بروتين يعرف باسم الاح 
يشكل مستقبل غشائى +7700 يرتبط بحويصلات جهاز جولجى. 

وفى عام 1441 اكتخف علداء مستشفي سان مير استحودط :9ه 32 بجائعة لتدن - والتى عملت أفيها موقا فى نهمة 
غلمية: وهى أيضا الست فى الذى اكتشف فيه تدر فلمتج ذور البتسلين قى القفناء على اميكزوبات - أن الجين الطاقر 
المسثول عن إنتاج البروتين 4/7 يقع على الكروموسوم رقم :)1١(‏ وهو جين سائد. وسرعان ما كشف العلماء عن أن الجين السائد 
(ر1/75-«اصد/ والجين السائد لو؟:#/ناجةنت 7 خلف الإصابة المبكرة بامرض : وأن الجين الأول يقع على الكروموسوم رقم 
014 والجين الثاتى يقع على الكروموسوم رقم (1). 

وقد أوضحت الدرانسات العلمية أن الجن الخاص بتسبة كبيزة من حالات هذا امرض هو الجسين مص معاد مصو اموا 
00 لذى بقع على الكزوموسسوم رقم .)١*(‏ وقد اكتكفه علماء البيولوجيا فى (بجامعة ديوك) بونوعةرطل عام 'يقيادة العام 
(آلن روزس) تمع ماله 

وتقول بعض البراسنات إن بزوتينا يعرف ياسم بعد يعزى إليه الشطراب الأتييييات الدقيقة تعاسطيو بام فى محارر الخلايا 
العصبية فيما يعرف باسم لودع .وان ذلك يؤدى إى المشاكل العصبية التعلقة بلفرض. 

على أن بعض المتخصصين فى الأمراض العصبية يعتقدون أن فيروسا يقف خلف الإصابة بالمرض. 

ولا زال العلماء يحأولون كشف الأسرار وراء الإصابة بهذا امرض الذى كان قد أصاب الرئيس الأمريكى الأسيق (روتالد ريجانع 
ساحب حرب النجوم والذى قضى على الاتحاد السوفيتى بلا حرب. 
؟- مرض التليف الحوصلى لعه/70 6:06 : 

من أعراض هذا المرض تكون كميات كبيرة من المخاط عاك اللزوجة فى الرئات: ويسبب ذلك صعوبة فى التنفس وسعالا شديداء 
كما تصاب الرئات بالبكتيريا الممرضة وبالتهاب رثوى. كذلك يتراكم اللخاط عا اللزوجة فى القتاة اليضمية والبنكرياس مما يؤدى 
إلى متساكل فى هضم الغذاء. كما تزداد ملوحة العرق. وكثيرًا ما يحدث انسداد فى القنوات التناسلية مما يؤدى 
تخفيف الأعراض عن طريق علاج طبيمى يساعد على سحب المخاط من القنوات التنضسية وإعطاء بديل عن إنزيمات البنكرياس 
وكذا ياستخدام المضادات الحيوية. وفى معشم الأحوال يتوفى الصاب بائرض وهو فى حولى سن الثلاثين عاما. 





























وبمكن التعرف إلى وجود الحالة فى الأجنة عن طريق تقنيتى يوالعوصعك معلا منصمياة) © فتعوسنورا: اللتين 
الها فى الفصل السسابع: وملاحظ أن غشاء الكوريون يتكون قبل الأمنيون مها يعطى تقنية يطاحرصمك عملة! عنقوصا0. 
استخدامها فى الرّلة البكرة م التكوين الجثيتى. 

مستا رماع مسجم عه مسسسامومط م 











لتحليل ذو الأهنية هذا هو تعبات الاتزيمين ممتاصالةله تععوتظةر 


وفى عام ٠4‏ تمكن كل عن مطالطت متتصحة امن جاة متف ججان وز عط حل من لستفسقق تؤزتو لأمزاض الاطقال 
000 وبالتحديد فى الموقع 


لتق 





من تحديد موقع الجين السسئول عن امرض. حيث وجدا أنه يقع على الذراع الطويلة للكروموسوم رق 








(/79). وقد تم فى هذا العام عزل الجين - وهو متتح - ومعرقة تتابعاتة- وينتج الجين السلِيم بروتيتا قى العكناء الخلوئ انمه 
0710 تطاعي»رعمبو ساعد ممدطعوتحده تعلق +ت<() يقوم بتتظيم مرور آيونات الكثور (-7©) من خلال ما يسعى 
ممرات الكلور اعمط جعت إلى خارح الخلية وقق آلية معينة (شكل ملون 172). وقى الحالة الرضية التى قيها يكون الجين 
طافرا يتكون بروتين غير سوي. وبالتالى تحتجز د مما يؤدى إلى تراكم اللخاط قليظ القوام. وقد أظهرت الدراسات 
الحديثة أن الخلل فى البروتين القاتج عن الجين الطافر يرجع فى الأقلب إلى تقص الحدض الأميئن مصتصططء وص بسيب قا 
قاعدتين نيتروجينيتين فى الشقرة رقم (0-4) الدالة على هذا الحمض الآميتى (شكل ملون 0064 

وفى عام 1417 أمكن تأحديذ وجود جين المرض باستخدام مجسات الحمض التنووى مسخدجي 104 فى أجنة ميكرة يتكون 
كل منها من ثمانية خلايا فقط 0(« /جالتماتزت. والتائجة عن إخصاب فى الزجاح لخلايا جتمسية من أبوين حاملين لجين” 
المسرض #«تنوميت» بحيسث لا يسزرع فى رجم الزوجة إلا الأجنة التى لا تحتوى على جين اللرض أو تلك التى تجتوى على نسفة 
واحدة مله 

وفى عام +144 أجريت محاولة للعلاج الجيتى لهذا امرض 
"- الأمراض الوراثية للكولاجين: 

الكولاجين هو أكثر البروتينات وقرة بالجسم» فهو يكون أكثر من 
من الوزن الجاف للجلد والأربطة والأوتار؛ كما يدخل فى تركيب الأستان والأعين وبطانة الأوعية الدموبة: كما يكون جزء ساسيا 
من التسيج الضام الذى هربط بين الخلايا والأنسجة. 

ونتكون الكولاجين بصفة أساسية من ثلاثة أحماض أمينية عي متقادوود كو بطلديم موي 

وتتضوع طرز الكولاجين ويعطى كل طراز رقنا لاتنيا للدلالة عليه مثسل/1/ 40 4 .. وهكذا: كما تتقاوت درجة تعضى بناء 
هذه الطرز إلى حد كبير. 

وهناك طدرز مختلفة من الخلايا تكون الوحسدات البتائية للكولاجين منها: الخلاياالليفيسة #تلكد,5. الخلايا المظمية. 
#عماقمه»0 . الخلايا الفخروفية ##اكدضصمطت ٠‏ الخلايا السنية #ععلخحصعدتت ٠‏ ألياف العضلات اللاإرادية عاتعماا/ 4مموق 
مثا الخلايا الشبكية لمت سعاعةم8 خلايا شقان العه ممد ملك . الخلايا الكبدية كعد ويحهعج// الخلايا البطاني قلطتو 
اعم والخلايا الطلاثية لمك لانيل 

وبوضح شكل 14٠‏ ألياف الكولاجين *ف/متهال:© التى تدعم غشاء المساريقا الذى يريط الأمعاء. وتتكون كل ليفة من لبذ 
نم5 كما تبدو بالمجهر الإلكتروتى (شكل .)14١‏ ويوضح شكل 141 خطوات تكوين لييقات الكولاجين التى تبدأ داخل الخلية 
وتتواصل خارج الخلية. 

وكما سبق القول تتكون ألهاف معةة/ الكولاجين من ليبفات 77:6 وتتكون هذه الليفات من ججزيئات تعرف باسم تيها/تعمدوم. 
ينكون الجزىء الواحد منها من ثلاث سلال من الأحماض الأمينية ييلع الو 
اثنتان من هذه السلاسل فى التركيب: وتعرف كل منهما بلسم / تططيم. 
بام 2 مفعاه وهى تنتج عن جين آخخر. وتلتف السلاسل الثلاث على بعضها لتكون ما يسمى (الحلزون الثلاثى مقلع عتم 

٠‏ وشكل ملون +14). التروبوكولاجين للخلقة حديتا ات جولتب مفككة غير منت ة #عيهور 

إنزيمات ##دطةتح/ يقطع هذه الجوانب (راجع شسكل ملون +14). وتتتظم جزيثات |؛ 
لبيفات الكولاجين (راجع شكل 0148 

وحتاك المديد من الطفرات التى تصيب الجيتات المستولة عن تكوين الكولاجين. 


الجدول). 


و0060 :ب آأآ7ٍٍٍِِِِيحمُْمُط 











#هالاناءعمعرين 














دع ممعاطا مهملا 























ا 0 | لمم 

ومن مسف مع سطده | اع عد سحايت ميات اام موصت مسر ا 

ص مصمة ممع ا عضول ما ير من و تدم ةسام مستا وعم متمق 

ونيز فسداية فسوي مسي | . سحلي ماسيت ممددت ب مطايية ماي لسع 

قمست رمد ممع و متحي م تعاتب ختجع بحل مياه موقاو ١.)‏ عتوراممسلتي متطومورو 

مه سا 0 

ممصا عقف تمصي ريت بصيو .متمد يقاب شاب ووو عساو ممصي متممصية ...+ دشار ومامده اا 
و ممم 

مامز كمد | مجد ما وبا بن بمسحتسهد متم مستا مسصمممية 1 

| عمس مم سه صم صف رضع ...علوت صمماف صم ماد داه عظم ممما | أ عو سامون مسومو 
ب 36 سام 

مه اع ماف 6ه ومامسصومة بعلم ل ال ب مسسمدر لاوا 












ويوضح كل من (الشكل املون 144 والشكل 118)شخما ,نابا 
بعسرض (إهشرز داتلوس) م«تدفد د مملمعت بعلا التادج عن 
طفرة تحول دون قطع الأطراف المفككة وغير المنتظة من جزيئات 
الترويوكولاجين > ومؤدى هذا إلى عدم اتنهام جزينلك 
وفق النسق السوى. وبذلك يفقد الكولاجين,قدرته على مقأومة الع 
ااعدفة متحت ويصيح مطاوما للتدد والاتيساط ودود دمد: 
4- التصلب الضمورى للعضلات 
بركلا) تتعمعامى لسعاس1 عتناحرصهاه وسو 

فى هذا الرض تظهر دلائل التحلل على الخلايا العصبية الحركية. ى_-_- 
فى مخ والحبل الشوكى: ويستتبع ذلك شمف وشلل فى العضلات ف حال المئن الوا #تلتدح:دملاة يكون الجلد مال امرولة 
وتظهر هذه الأعراض عادة فى الأعدارما بين هج -/ علما. ووتتهى ١.‏ وك بي كيرا شد ممطاوه وو 





الأمر بوفاة العنات بعد + 





»استوات من 
جع (بعنض) حألات هذا . 


الأعراض المرضية. 
تم التوصل فى 


هذه الحالات وذلك على هد قريق من +١‏ عانا من أربع دول بقهادة العالم رويرت. 





1447 إلى الجين الذى يسبب هذا الرض فى 

2:0 كد من للستشفى العام فى 
ماساشوسستس وروبرت هورفتتلةجتاة عفد فى معهد ماساشوستس للتكنولوجيا [847) بالولايات المتحدة الأمريكية: حيث 
أوضحوا أن الجهن يقع على الكروموسوم رقم (71)+ وأن أى عد من الطقرات التى قد تصييه يسيب ظهور الحالة امرضية التى 
تتمثل فى غهاب إنزبعات #تععااوتك مكانتتجهنه. التى تساعد على تخليص الجسم من الشوا 











الحرة #استودد م81 ويؤدى 





ايمة إلى زهادة تراكم الشوارد الحرة التى تضى بالخلايا العصبية..ومن أمثلة الشوارد الحرة: 


وت 





















ألكائية مع تحتويات الخليا من الأحداضن التوية أ تكوتات البروتيتية اكز 
ل الفنيذ من طزز الاقطراب الخلوى» كنا قن 
0 النثبة الشمزاة تتعماعست ةك و1 مصعرط ضفيتو: 





فاجع هذا امرض إل إتتاج الخلاها اللدقية لخدام نكاد تقممةص تخد لجل فت | عباتا لزي لخدي 
الشخصن نقسه وما تحوية من خنض 2004 وستوتات 
جرف بلع وتان اننم 








اومن الواضح إن إ: 





ذاته يرجع إلى خلل فى" البناء. 
الجيتئ: لهذه الخلايا».إلّ أن العلماء.لم يستطيعوا بعد تحديد طبيعة هذا الخلل. وتعتمد التعامل مع امريضن علئ العقاقير الفا 
اللالتهساب»وتلبك,التى تثبط الجهاق المناعى. ومن الجدير بالذكر أن عدد المصابين بهذا المزض من الإناث يبلغ عشرة أفنعاق 
اللصابين .به من الذكور 3 








1 اختلاج الحركة وتمدد الأوعية الدموية ملتعاعم/تومعاء) مفتعاههد 
.يعسزى هذا المسرض إلى جين متنشح يقع على أحد الكروموسومات 

الجسسبية #امعميب دسم . وتطوسر أعراب .على الأنتان ف .|1 

عور ة عدم ازان خركى يزى إلى اللخيسخ تعلو بوالصطعديه : كما 

صاب الكسعيرات الدموية فى بياضى السين امسوم بالتد 

(شكل +14) وكذا تلك الو 

#سعنتصعفات). فغلا عن قابلية كبيرة للأمراض اليكروبية خاصة. 

انك الى تصيبٌ الرتتين. وسن آم الأقاقل اللنخصة لهذه الحاقة 

اللزضنية انخفاضن متو الأجسام الضادة 4ع). وكذلك 6ب وخلل الغدة 

التيموسية :زلا ##6ماحوحررة. وكثيرا ما يصاب المريض بسرطان الدم. شرشكل جين 

نداب والغدد اللبفاوية..ومن الثسواهد:الكرؤموسومية. لهذا المرضى ٠.‏ غسى حائسة المبرض الوراى «ابدت»نوعداء! دلعداد تتصدد. 

شنوذ كروموسومى ممثلا فى الكسور بانع والفرجات #تيدم. 





الأذثين والوجة (لتجمغطبتطس مم 














جدود 


0 عرض ماران :درم مزق سنارمهلاات 
يعتير الزقيس الأمرمكى الأنسيق أبراهام لتكولن تلحتعنة متعم 





236ا) زسكل 110) أشهر من أصييوا هذه الحالة التى 





للكزوتوستوم رقم 





الهيكلئ نثل إتحقاء جَاتيٌ للسود الققرق تعفظفتك.. وتحدب السب 
الفقرى عرزا » وكذئك استطالة الأصايع وتحوها زا وتعادحطتعمار 




















الجهازالدورى مثل عقف" وي وختوت تفوه 





فى صمامات القلب والأورطة . وأعراض تصيب العين مثل 'زحّجة. 


العدسسة موتك معاد : وقلة التسيج الضام لون فى عدسة العين. 





إلى هذا الكرض فى بداية هذا القصل من 





الكتاب. 
عرض السكر ونةاالك«د بلعطعةل: 

اينشاً مرض السكرعن عدم قدرة خلايا الجسم على القيام بالتمثيل العذائى للجلوكوز لإنتاج الطاقة بالقدر اللاز 
السوية يلعب هرمون الإنسولين دورًا أساسيًا قى عملياء القدائى للجلوكوز. ويعرف طرا. 





وقى الحالة. 
من مرض السكر هما 








*مرض السكر طرا ز[ت #عاعطعله 1 #حزة 

ويعرف أيضا ياسسم (مرض السسكر الطقوى ملعت ممه متعم دار) وقيه لا تعمل الخلايا المسثولة عن إنتاج هرمون الإنسولين 
فى البتكرياس على الوجه الأكمل: وبالتالى يقل إنتاجها لهذا الهرمون مما يؤثر بالسلب على عمليات التحول الغذائى للجلوكوز. 
وتعسالج هذه الحالة عن طريق الحقن اليومى بهرمون الإنسولين. وقد استطاع قريق من علماء جامعة أكسقورد تحديد عدد من 
الجينات اممسببة لهذه الحالة منها ما مقع على الأذرع الطويلة للكروموسومات أرقام : 14.٠1١.‏ وثرض المسكر من هذا الطلواز 
مشاعقات عديدة. 





*مرض السكر طراز 1د بع/عط ملك 1/ »رز 

وهو آقل شرا من الطراق الأول» ويصيب الأفراد فى أعمار 
يفقد الجسم قدرته على توظيق الإتسولين على رقم أن البتكرياس يفرز كميات كافية منه. وترجع هذه الحالة إلى عدم استشعار 
الخلايا لوجود الإنسولين بسيب فقدائها للمستقبلات #تقاحجحم الخاسة به. وبمكن التعامل مع هذه الحالة عن طريق إعطاء عقاقير 
عن طريق الفم تعمل على جعل الخلايا تكتسب قدرة أكبر على استشعار وجود الإنسولين : بالإضافة إلى بعض الضوابط فى نظام 
التغذية والتحكم فى الوزن. وقد دلت بعض الدراسات على أن جينا يقع على الكروموسوم رقم (1) يقف خلف الإصابة بأحد 
أشكال هذا الطراز من مرض السكر. 








امتقدمة تسيا (بعد عمر 78 عاما) #تاعطفاك /محدموامدتدص وفيه. 








+. وزن الجسم الاي" 804: 
تتخة الجهات الرجعية ما يعرق بلنم مغامل كتلة الجسم (8:8/ »دوا عه :ؤبحال. لتحديد الوزن المناسب للفرد. ويستخرج 
ر. فعلى سبيل امثال إذا كان لدينا فرد وزئه + #كيلوجرام؛. 





هذا اللغامل من قسمة ون القرد بالكيلوجرام على مربع طول القرد 
وطوله 0 متر فإن معامل كتلة لجنم 


لاك عسي 
20-0 





أق على أن وزن الشخص يكون طبيعيا إذا كان هذا انعا 
/ثتيت” إذا تراوج هذا المعامل بين (0؟ - +7)» ويعتير الشخص بدينا تعتقه إذا كان معامل كتلة الجسم +٠‏ فأكثر. 
ومن التفق عليه أن هتاك عوامل عدة تتحكم فى تحديد ون الجسم مثل مقدار وطبيعة الغذاء الذى يتشاؤله الفزد» نوكذا 
السعرات التى يستهلكهاء قضلاً عن تأثير بعض الهرء 
ولزيادة 


بين 70.٠ 7٠‏ ويعتير الشخص زائذ الوزن نت 


















أثير ضار على الضحة» حيث إنها تزيد نن فرص الإصابة يزيادة ضغ الدم ومرض] السكز والسكتة الدداقية 





وقد كان اكتشافا عظيما عتدما اكتشف الغالم (جيقزى فريدمان) معصفغة:/:وطلهعا. - من جائمة زوكقار بويت انا ختال ادف 
الأمريكية - الجين المسئول عن إنتاج هرمون يعرف باسم (ليبتين تتعية) يعمل على عدم زيادة الوزن وذلك فى علم 1944 
وقد أوضحت الأبحاث العلمية أن تناوف الطعام يحفز الخلايا الدهنية >##ر»تج زنع على إقراز هرمون الليبتين (شكل ملون 140): 
الذى ينساب إلى مجرى الدم ويصل إلى الخلايا المصبية فى متعطقة معيتة قى تحت النهاد #«طلعطتدو بالخ تعرف باسم ١‏ 
امقؤسة #تعات»معاسيحه. وبرتبط الليبتين بمستقيلات خاضة على أسطم هذه الخلايا النصبيةء ويحقر ذلك هذه الخلايا على إفراق 
عرصون يعرف باسم 145/1 «مددتعط يناعلدهنتومهوححاعد.. يمل هذا البرسون الأخير إلى خلايا عصبية أخرى فى تخت 
: 0 احيث برت يستتهلاتختوية أخرة 


القوسة على إفواز مادة تعرف ياسم 


وقد حفزت معرفة هذه الآلية على التعامل مع حالات البدانة بالحقن اليومى بالليبتين. وقد نجح هذا الأسلوب مع الحالات 
التى كان هنقصها هذا الهرمون وليس مع جميع حالات البدانة. فعلى سبل الثال الذين تنقصهم ستقيلات الليبتين لن يستجيبوا. 
اللحقن بهذا الهرمون. 

وتتضح العلاقة بين وزن الجسم والجينات إذا أدركنا أن الستقبلات التى أشرنا إليها قى السابق يرتبط وجودها بوجود الجيتا. 
السوية السثولة عن تكوبتها 
٠١‏ الشيخوخة المبكرة 7 د,مينك ييعايره #مادمعامم لهذ 

هناك مجموعة من الاضطرابات فى النواحى التركيبية والوظيفية التى تصيب الجسم وتؤدى إلى الشسيطوخة المبكرة:أوتتختلف 
هذه الاشطرابسات من عرض مرضى إلى آخر. ومن ثم تعرف هذه الحالات مجتدمة بالسم تمسد كز ديه( لتامم تيوق : 
ويؤدى معظمها إلى الوقاة فى سن مبكرة. 

وفى العرض الذى يعرف بام م9940 مندعفة 7 ختضدحطتدط0 لا يتأئر عمر القرد : ولكن اناب هدو أصلع أواذا نفو 
رما وساب براقت والسرطان وفشاكة لقا فى سن كوو امرض لتك يرف يلس لل جمستلار 
590 (شكل ملون 144) تبدو ملامج الشيخوخة على الطفل متمثلا فى تجاعيد الوجه وتصلب الشرايين. ويتوفى المصاب إثر 
أزمة قلبية أو سكتة دماغية فى نحو سن الثالثة عشرة. وفى العرض الذى يعرف باسم متمد( تدك!! تظهر الأعر 
قبل سن العشرين: ويتوفى امصاب فى تحو الخسين متائرًا يمجموعة من الأمراض مثل تصلب الشرليين والبول السكرى وهشاشة 
المظام والكاتاركت فضلا عن ظهور تجد الجلد واتصلع والشعر الرمادى. 


ومن الجدير بالذكر أن خلايا جسم الشخص السوى يمكنها أن تتكاتر فى الأطباق الزجاجية اعتماًا على محاليل معيفة 
نحو خمسين مرة: أما خلايا الأفراد اللصايين بحالات عدي د99 لنت :0 //عتدتت فى لا تتقسم وى عدد من 
متراوح بين ٠١‏ - 50 قبل أن تمت 

وقد لقى موضوع العلاقة بين طول العدر وطبيعة الجينوم دراسات عدة: وقد أجريت بعض الدراسات على جينوم من تعدت 
أعمارهم ماثة العام #معنمعصطصطت. وقد وجد أنه غالبا ما يكون أبتاء وأحقاد هؤلاء ذوى أعمار طويلة أيضا. 


بعض الدراسات إك أن أجزاه من الكروموسوم رقم (4) لها علاقة بطول العمر. ولكن من المؤكد أن الظروف البيثية أيضاا 
أثر كبير فى مدى طول العمر. 


21:00 2 > # م 





١‏ فد السمع عدم امه 1د 


اج حول العلاقة. 





اتعتمد كثير من | 





انمع على دراسات أجريت على عائلة فى كوستاريكا 20:2 عدا 
(قى أمريكا الوسطى) وعلى عد من سسكان الشاطن الشماق لجزيرة مال ع2 (فى إتدونيسها) . وكلهم مصابون بالصمم عععطرععنا. 
وفى 


ليون تمصلا تعاض - اتح لاسب الصمم مرجع إلى جين يقع, 





دراسة التى تسح علق ثناتية باق نا 






وستاريكا - والتى أجراها ف عام 1497 قريق من الغلماء بيادة العام وبدرو: 
ماعب دوا 
هاما فى يناه الزوتين العروق سم متغار..وهذا بدوره يدعم الخلايا الشتعزية العم ضعط الوتجودة ف القوقعة انادف بالاذن: 


الب 








وغياب هذا الدعم عن الخلايا اتضنعرية يجعلها غير قادرة على استشعار الموجات الصوتية. وق الدراسنة الت أجريت, 





على مجموعة كان جزيرة بالق 
على الكروموسوم رقم 0000 


النتقاهم قيما بيتهم - اتضح ازتياط الصعم لديم بجين يقع. 


الجلوكوما #تددمدم/6: 





ينشأ هذا المرض عن تزليد ضغط السائل داخل مقلة العين إلى حد يضر يشبكية العين والغصب البصرى. وقد تصيب هذه الحالة 
الأطقال مسمدمعاع عدم عند حمر أو البالفين متتمعتفاع تمه :لعافم 


يقع على الكروموسوم رقم (1). وأرتباط الحا 


الوحت بمقن المزات اث لرقباء لحان الأول يجن 








اثانية يجين يقع على الكروموسوم رقم (07. 
7 تحلل البقعة الصفراء ض شبكية العين #دكد/ه هميرك عدم د/ 

يرتبط أحد طرز هذه الحالة اللعروف يام مععتعلك »دك يجين يقع على الكروموسوم رقم :١(‏ وهنا الجين مسئول عن 
إنتداي :102 ندب ران بمححوسده مده ينظ :117 يعمل على تفعيل جزى +7 لإنتاج الطاقةالازمة 
لتقل الجزيثات عبر الأقشية الخلوية لخلايا الشيكية: 








4 - الزيادة العائلية فى كونست ول الدم #اسممامبعاساعطم ءدزرط لطااصطلة 
تسزى هذه الحالة إلى نقص فى مسستقهلات 
الكولسترول فى الدم وظهور ميكر لأمراض القلب. ويعزى عدم تكون المستقبلا 








ووتينات الدهنية منخفضة الكنافة تن ببببربز/«انعدعك «0 .ينتج عنه زهادة 





حدوث طفرة معيقة. 





الأمراض الورائية والأصول العرقية. 
أوتحت النراسات الإخماتية ليو الأمرئض اتات البجيئات لمتتحية على الكزوموسومات الجسدية ف أسؤل عرقية بقرية 


انا اونا 





ممععممتك تعحمعم اسسمعم امه لانو عنمت مكعم 110/6 


1 )مدع عاماع ا 

حمماقها جلمة؟ حصعادة عن عبيون ددا رمق 
حصان .كنا مشتضة؟ عصملك | 

عصمرلما عقا حادم مقاط مسستكم ميك الع عطاق 

حمل افاعم مسسعدة ععدك رو 

ع1 تمدع فطعم 0ك 

مذ ممم غلعم 0ك 

مصتفظ لهب امتمعومرسجقق 





| جد عت+صممة لمططدف مم8 
00 

















كما يوضح الجدول الآتى اختلاق شيوع الحاملين لجين مرض الثالاسيميا (الخلطاءم قى الأول العرقية الختلفة: 


ممع عتصطاء كسمتعدد 


/ ومعموع؟ عنص 
116 

مكلا - مائر 

00 

مو 

كلد - 1/10 

و 

ل 








وبرضح الجدول الآثى اختلاف استجابة الجسم للعقاقير فى المجموعات العرقية اللختلقة حيث تشسيع الشاكل امترتبة على: 


التعامل مع عقاقير معينة فى مجموعات بشرية دون أخرى : 


دعل مده عتع سوم مس مهام عصمد هذ عممةامضد! عتمطاع 


اله جه ده 
| تقوع مومع 


0 لك 
مصوسع 
ممستلع 
0ك 





«ماتتدحه وصفات جسسهية مميزة عاتمعحدعف اعهدوقم ولا تعتبر اللغة والتقافة 
تحديد السلالة. 
وكثيًا ما يحدث اختلاط بين النسلالات من خلال 
السلالات غن بعضها البعغن عملا متعدرًا فى كثير من الأحيان. 

ومن الصفات إلتى يمتد بها فى تحدَيْد السلالات البكرية تذكر الشغر وال 
الأتف والشقة والفك وشكل المين ولوتها. 


ام 
ساعد سولق 


معاي نيتهج اماما 
بمج كمة مهن 
وسدعماموراة 


لطم وريم 


المستركة من الصقات التى يعول عليها فى 


و به 
































م 


فك 
06 
عستا ممسسسطد م 





الصو 


ممتضص ةد سد سمسصراية 
05-3 

مسقا عع 

مممصدم ةلمر 

مام 


معوايتة فصا 





0ك 


000 


سكمير 
ساسلا 

00 

ماعيمام 

مسر جد ممتسمجاءلة 

مشمياتح 

«مالدسر 

اجو 

ومتشع 

مامونا 

ومن 

مملها مستصصة حمواد 

ملاها تسم طسمة لمعه تومت 





0 


التعامل مع الأمراض الورا 


حفلت التتزد الأخيرة بالاحتمام بالأمراض الورائية سول على الستوى الشى حبق 
بالستشفيات الجامعية - للتعامل الإكلينيكى والعملى مع حالات الأمراض الوراثية: أو على الستوى الاجتماعى والإنسانى من 
حيث إنشاء دور للمعاقين ومتهم اللصابون بأمراض ورائية بهدف رعايتهم تفنسياء إل أن الأمر يحقاج إلى مزيد من الرعاية لهؤلاء 
من مختلف النواحى الطبية والاجتماعية وأيضا المالية. 

ومن الجدير بالذثر أن أول عهادة للأمراض الوراثية: فى العلم أنفستت فى ولاية توبورك بالولايات التحدة الأمريكية على يد 
الطبيب تشارلس ديفينبورت #محهد«م2 #»اجعطت قى عام .11٠‏ وفى الملكة التحدة أنشئت أول عيادة للأمراض الورائهة فى 
عام 1440 على يد الطبيب (جون فراسر روبرتس) مام حدم ونال 

إن معالجة مشساكل الأمراض الورائية تحتاج فى بعض الأحيان إلى إنشساء نظام للح الورائى تومه وموم . وإنش اه 

مراكز للانتخارات الورائية صصح متصصدت. كما أن الأمر يحتاج إلى إتقاء نظام لتشخيص الأمراض الورائية فى الأجتة 
حماية لليجتمع والأسسر من تزايد أعداد لابين بالأمراض الورائية. وقد تقى هذا الاتجاه أهتماما عانها وخصصت دورية علمية. 
باسم هموية:0//«هه!/ تصدرهاً دار شر عائية شهيرة هى «#دسعةاطهة/لستاهة :176 فى امملكة التحدة والولئيات التحدة 
الأمريكية. وتحتاج الر ل ايا ل إلى العمل على توفير الخبرات البشسرية المؤهلة والمستلزمات العلمية. 
اللازمة لإجراء التدخيص المعملى. ويحتاج أيضا إلى إنشاء برامج تهدف إلى التحقيف من معاناة للصابين ومحاولة دمجهم كمناصر 
قاملة فى المجتمع قد الأنكان. وكذا تختيق العنبه عن أسرهم 

انقض التمويل حائلا دون تثقهذ كثير من الطموحات فى هذا الصدد: ومتترح أن تلعب عركات التأمين دورًا أنناسنها فى 

التغلسب على هذه الصعوبة. وأذكر هنا نداء صدر فى بريد جريدة الأعرام فئ 74 مايوه من طبيبة بوحدة الوراثة ستق فى 
أطال أو الزيش الجائعى تطلب فيه لتبرع للمرفسئ المترددين على الوحدة التين:يبلغ عددهم - كما قالت 90٠--.-‏ يقن 
اسنويا! ! 

ومن المهم أن يدرك الفرد أهمية اللجوء إلى الطبيب امتخصص فى الوراثة وإجراء تحليل كروموسومى إذا ما واجه يعض المشاكل 
الطبية مثل الإجهاض أو ولادة جنين متوفى أو الإصابة بالعقم أو السسرطان أو إذا ما أصيب وليسد له بالتخلف العقلى أو كانت 
ملابحه قير سوية 

ولا هلك أن نكر الوهى العلمى بين جموع التنس بيات الإضابة ببهذه الأمرة 
الواردة لتخفيق تداعياتها يعتير 
بسن يشييعنا 

وقد متا فى الفصل الثانك كيف أن الإشاع الؤي ويعض بأ 


* الغفل فى ضناعات معيتة تقتضى التعرض إلى مواد مطقرة دون أخلذ اختياطات لآم المتامى الواجية قى حذا النان. 
* التمرضل لأسآليب معينة فى الملاج الطبى مثل امه اذى لوجت حضمةة0 والعلاج بالإشماع «وستطك :تدج .. 


ود صصص بيبط 








#تعت. فى تتسرتوبل _. أوكانيا 
لأطفال فلا على :7 حالة وقاةة 













تشرغوبل «اهرت. 






/07د 0/01 حدوث طفرة فى الكروموسوم رقم (0) لديهم. 


* العمل فى معامل الأبحاث وصناعات الأبلحة, 


* تتفاوت حساسية الأفراد عند تعرضهم للمواد الضارة» وقد يتمد ذلك على فروق ورائية مشقصهة #تعصي .فى هذه الحألة 


يمكن إجراء سح عصتجدك. بشآتها لاستبهاء 





الي لنههم هذه انحساسنية- وعلى سيمل الثالا قن هذه تيع دجرى فى الولايات 
التّحدة الأمريكية مع العاملين فى مجال عنصر البرليوم 
أ لاقت ممصغط سنااومط خمومات. 





غ0 حيث يعانى البعض من مرض يعرف يسم : عطاوق 


وقيمانيلى بعض المحاور القى يجب الأخذ بها من أجل السيطزة. 
امن التداعيات غير المرغوبة للأمراض الوراثية. 








* التوعية لدى عموم الناس بالجواتب الختلفة للأمراض,الورائية . وتشجيعهم على ارتهاد مراكز الاستشارات الورائية؟. 





إقامة جهاز تنفيذى متخصص فى عمليات المح |! 





* التحذير من عواقب الزواج بين الأقارب» حيت إن ذلك قد يظهر أثر.جيتات مرضنية عسائعة فى الأسسرة ولم تكن ذات فعالية 
ظاهرة عند الأبوينء ولكنها تظهر ‏ 


وتوضح أخريظة الغائلة «شسكل 161) توزيث مرض جفاف وحرشغة الجلد :46# الذئ أشير إليهد فى الفصل السنانس. 





رض حال تجمع هذه الجيتات فى نسلهما: كما هى الحال فى خريطة الغائلة (شكل 0160: 








ويتضح من الخريظة شيوع هذا المرض بين ذكور ورإتاث) نسل اله 





قن الجيل الرليع تنبب زوج فازب مسممهوتفققة © 
...ومن امفترض عدم سيوع المرض فى الإناث لآن المرض لا ينتج إلا فى حالة وجود الجين بصورة ولكن زواج 
الأقارب تسبب فى شيوعه 





* إجراء فحوص تشخيصية للجنين عندما يكون هناك 





-002 
ووو سنة متحية بقع الجين 
جوت نا. ويتم الحمصول على الخلايا لهذا الفرض الخاس بها على كرونرسوم 
1 | عسي #مسية و 

تن طامرة في اأبوين 


اتخوف ميررمم مو ممبد. وتساتخدم في" 


الصوتية«تجعدا6 أو فحوص كر 








+سسم7) من السائل الأمنيوتى لان جتونتماء 


0 مجم مس ممسيدية مين 











هعهط----- وسرت ووس 














ىو 


ل 
اخريضة مائدة لتوويث الرف 
ارش فانسرطيكة وق بقع 
الجن على الكرويسوم ‏ لاج 
الأشارب بن الرجل من الجيل 
الانت ولأثى من الجيل لاع 
اولوف فى اتوي 7 
اجمل انقاس» 


17 








.يطن الأم الأم الحامل (شسكل ملون ؟16) وذلك يعد الأسسبوع الخاسس عشسر للحمل؛ ثم تنمى الخلايا الموجودة بالسائل - والتى. 
مصدرها الجنين - فى أطباق زجاجية: ويجرى للخلايا تقنية إظهار كروموسوماتها مصبوفة لكشف أى خلل يكون موجود بها 
كما يجرى للسائل تحاليل بموكهديائية لامع /#تتدطه :3 وهو إجراء يستغرق مدة تقرلوح بين 5-4 أسابيع. وهتاك تقنية أخرى. 
:تعرف باسسم يالعوصدك ععا/:! و1 : وفيها تؤخذ العينة من غشاء الكورهون المحيط بالجنين (شكل ملون 167) فى فقرة 
مبكسرة مسن عمر الجنين (في الأسسبوع الثامن) وإجراء التحائيل امطلوبة فى وقت مبكر مسن عمر الجنين: مدا يعطى فرصة أفضل 
لتنفيذ القرار المئاسب. ومن ناحية أخرى يمكن إجراء منظار جنينى «تتعد/ يسمح للطبيب برؤية الأوعية الدموية للجنين وهو 
فى الرحم وأخذ عينة من دم الحبل السسرى (0135) جو دوتع #ددالط نخسم سدمصديحة (شسكل .)١١4‏ ساعد ذلك فى 
تشخيص بعس الحالات المرضية مثل الهيموفيليا والأنيمها المنجلية. ويمكن عصلاج الحالات المرضية للجنين عن طريق الجراحة 
0 أو إمطائه بعض المكملات اللازمة لنبوه. وقد يققضى الأمر فى بعض الحالات اتخاذ قرار بأنهاه الحمل. 


رسكل :010 
الحيل السرى 05 


























ويوضح الجدول الآتى بعض الأمراض الورائية التى يمكن تشخيصها فى الأجنة البشرية قبل ولادتها. 
علطعلنه دع نعم صومتك لعاععدم قلط جنا تسعد تمك عاتع عع مد 
> نسي مم1 

8 رار عاتطمممعهال 

تعصفة عفد 

محسسحك مماوناصراة: 

متصمطته بومطلاطط عتتدووؤام اناما 

موامطميعت لطص د ل ميد 

عاتعصسي وليه /ه بعطسيه د شجد بون تدز سعلنمعناجت ملعتل 

باموصدزه 

متمعطفم م 

فاسصممارب 71 

"ومطتتتعة مجما رسي ةتسعصد مارج10 

متعمس ممست عا جا 








ويثير تشخيص الأمراض الورائية قبل الولادة جدلا واسعا فى المجتمعات» فالبعض يرى ضرورة إجهاض الجنين إذا كان المرض. 
على درجة كبيرة من اللقطورة. وهنا يار عدذ من الأسللة أمنها: مأ هى الحالات المرضية التى تعتبر خطيرة وتبرر بالتالى إجراة 
الإجهاض؟ ومنها ما هو التوقيت فى عمر الجتين الذى بعده لا يجوز إجهاضه. ففى المملكة التحدة على سبيل لمثال لايجوز إنهاء 
الحمل إذا ما تعذى عم الجنين 4 أسيَوعا 

وكثيرًا ما ساعد التشخيص قبل الولادة فى تجتب إصابة الوليد بالحالة المرضية» فعلى سبيل المثال إذا أثبت تحليل الحم 
النؤوى وبجود الحالة الرضية للعروفة باسم تعادمحروط لعفف /عنتصسهصدت - والتى تؤدى إل تدحم البظر والشفرين فى الأعهاة 
الناسلية الخارجية للوليدة + #اتعةان15 - تعطى الأم جرعات من عقار ء#متعادمضدع» طوال فترة لحمل مما يحول دون 
اظهور هده الأعراض على الو 

وهناك أسلوب آخر يعتمد على تطبيق تكتوئوجيا الحمض التووى وتقنية الإعخصاب فى الزجاج «ممستة// د60 حي ينم 
إخصاب عدد من البويضنات بالحيوانات اللثوية فى أطباق زجاجية خارج جسم الأنثى. وبذا يتم الحضول على أعدد من الأجفة». 
ثم تؤخذ خلية أو عدد محدود من خلايا كل جنين ليستخلص منها الحمق التووى 2/4 الذى تجرى مضاهفته بتقئية 67 
ثم يختبر فيما إذا كان يحتوق على حون امرض موضوع الدراسسة باستخدام المجس مقي( وفى النهاية يزرع الجنين المعافى فى 

















م 
ارحم الأم ويستغنى عن ياقى الأجنة. 

وفى حالة الأمراض الوراثية اللتتحية يختار الجنين الذى لا يحتوى على الجين المرض» أو الذى يحقوى على نسخة واحدة 
منه. أوفى .خالة الآمراض التى جيتها سائد يختار الجتين الذى ل ب 





وى على الجين الممرض. 

وسنعطى فيما يلى مثالا لتوظيف تغنية الفصل الكهربى على لوح الجيلاتين ###ممطعومتع: 62/2 فى تضخيص مرض التليف 
الحوصلى متتدمفة دهز فى الأجنة. وكما سبق القولبقإن هذا الرض مرجع إلى طفرة فى البروتين (07577) تكسمل فقد قاعدتين. 
/ الدالة على الحمض الأميتى عضصطط :وفص وفى هذه الطريقة يستخلص حمض 2/0/0 من 
الخلايا ويجرى إكثار للحمض فى المتطقة السحيطة بالشغرة رقم :-» لجين هذا البروتين: وذللك اعتمادا على بوادئ #معسفهم 
الغرض وتقنية 27# التى تحدثنا عنها من قبل. ويوقح شكل (150) صورة للوح الجيلاتين الذى أجرى عليه الفصل 











الكهربى وذلك بعد صباغته بصب متنحدءط تعقتطته. وفيما يل بيان بالحارات عصحط. الملختلفة 


«#----ب----------- رركت ووه 














فعر..ة 
الكتف اليكر عن الإسهة بمرض التليف الحوصلى: 

غ60 علدب فى الجثين. المورة للجيلتين بعد 

اتتها عي اتوي الكيرنى وحمت 

وسيافت باستخدام لوط دافا 

إ(1) تقس الدليل التى مرجع إله لدم فى تقدير أحجام 
رطة التاهة. 






الحارة رقم (5) لاتحرى ميئة 904 صابظة. 

الحلرة رقم 00 عبنة ضايطةعتهة 0/507 

الحسارة رقم (4) عيتة ضابطة قهة سيية/#دد اوعد لاحط قن 
الحارات (0)+ 00+00 تتعاشي مع خريطة المائة الوفحة أسنل 
مورة لي الجملاتين. 

الحارتان رق (0: 5) لاب ولأر وها خلبطان فى سفة الثيف الحوصلى» 
وقد شهر لكل منهما في لج الجملاتين شط هلوى الجن البوى). 
وشيط ست (الجمن للرفى 8/97 ) 

فق بين حمم القرطين لات تموكايويتات فق 

الحسارة رقم 0 علص الجنين يت أخذت مي من حملات اكورون) 
الذى أشير لي فى طريطة العلة بلرمز 2. للجنين فى الجمتين 
قربط واحد مسقل سأ يدل على أنه نقى فى الجيز 6/9 وأن 
الود سمظهر عليه 

















الخارة (1): وتشمل حمض 200 الدليل ##صدم الذى يحدد حجم البائدات فى الوقع الخظفة. 

الحارة (1): فارغة كحارة ضابطة /«مصدت. 

الحارة (5) عينة ضابطة نقية #تدوزوتدة/: فى الطفرة رم *). 

الحارة (6): عينة ضابطة طبيعية (ليس بها الحالة الرضية». 

الحارتسان (8): (5): وها خاستان بالأب والأم: حيث يظهر فى حارة كل منهما (7 باند): العليا منهما للجين الطبيعى. 
والسقلى للجين المحتوى على 3 لامعال 

الخارة (04: خاسة بالجنين. ويلاحظ بها بائد واحد تتاظر الباتد الخاص بالحار 
يحتوق على البجين الطافر بخان مرْنوججة. 


وبوضح الرسم أسغل لوح الجيلاتين خريطة العائلة حيث يمثل كل فرد أمام الحارة الخاصة به فى لوح الجيلاتين لت 








ارقم (© المرضية. ويدل ذلك على أن الجنين 





الامقتلال 
وقند أوؤحنا فنى القصل الخامس مثالا لتطبيق تكنولوجيا البيولوجيا الجزيئية فى تشخيص مرض الأنيميا النجلية فى 
الأجنة. 








* وضع نظام يضمن عمل فحوص لحديتى الولادة يدت متدكهه للكضف عن حالات مرضية ممينة مثل مرض فيتيل 
كيتدون يورب امدعددعةا رمعل والأنيميا النجلية معدو © متاك وبتيح ذلك اتخاذ إجراءات ميكرة للسيطرة على الحالة 
الرضية. 





* الكشف عن الحاملين فت للجينات اللرضية الذين لا 





بر عليهم الضفة المرضية» ويساعد ذلك على اتخاذ القرار. 
لزوجين يتصحان يعدم الإتجاب: كما يحدث مع الحاملين لجين مرض. 
كلتمكرقة : وكذا فى تخفيف بعض الأعراض المرضية التى قد يعانى متها الحاملون للجين (بصورة خليطة) قى بعض الحالات: 
كذلك فإن اتباع هؤلاء لقيود وضوابط معينة قد يحول دون وقوع أضرار متوقغة» فالحاملون مثلا للجين العاثلى لزيادة الكولسترول 
فى الدم (71) ماستعلدستععلدطتعحوزة اعاتنس/ معرضون مبكا كتاعب الشريان التاجسى #ت#تهوعدد»0 الذى يغذى عضلة 
القلسب. ولذا فإن قيودًا على تدخين السجائر ومحتوى الوجبات الغذائية واتبساع برنامج للتدريهات الرياضية يحول دون حدوث 
هذه الخاطر فى الشريان التاجى. 

إعداد سجلات وافية ودقيقة على مستوى قومى لحالات الأمراض الورائية بحيث تغطى التوفين متهم أيضاء بحيث يضمن 
الهئة العلوناتا السزهة احتراما لخصوصؤة الأفراد والعائلات. 

* تسجيل التاريخ الصحى للأمهات. حيث إن هناك أمرامًا إذا ما أصابت الأم فإنها تثسكل خَطرًا على صحة الجنين: ومن 
أمثلتها مرض السكر “لةاللع:م تطعا من الطراز /) الذى يش كل أخطًا على الأطراف والقلب والأنبوبة العصبية. كذلك فإن 
مرض الصرع إذا كان يصيب الأم فإنه قد يسيب تشوهات فى مخ ورأسن وقلب الجنين: ‏ كما أن إصابة الأم يبعض الأمراض مثل, 
الحصبة الأثانية مالعل أو فبروس سيتوميجالو 61/17/ س#+6مجوحده أو تناولها لعقاقير معينة أو تعرضها لمؤثرات بيئية. 
مثل الإشعاع وبعض امواد الكيميائية وجد أنها تؤثر تأثرا بالغ الشرر على صحة الجنين. 

وقد أدركت ا كامل للاستشارات الورائهة جو التعصده© :تسوت يسهم فى التقليل من الأعباء 
الناتجة عن تفاقم وشيوع الأمراض الورائية على رفم التكلفة الاققصادية العالية اللازمة لدهم برامج المسح الورائي: ذلك أنه - على 
سبيل المثال - تكلفة مسح الورائى لعشسرة آلاف طفل لاكتشاف حالة واحدة مرض فينيل كيتون يوريا تقل عن تكاليف رهاية 
مريض واحد بهذا المرض طوال حياته. 





عدم الزواج فيما بهتهم: فنا كان الزواج قد حدث. 












ول النتقدمة أهمهة إنماء ن 








على أنه يجب رفع أى إحساس بالخجل أو الذنب فيما لوكان انسح الورائى والتسجيل الصحى للفرد أو الأسرة له جوائب 
افير مريحة؛ كما يجب رفع أى إحساس بالاستعلاء لدى البعض ممن يظنون أن وضعهم الاجتماعى رفيع المستوى يخرج بهم عن 
نطاق الخضوع مثل هذه التدايير. 

* توقير التخصصين المتدربين على فحص حديثى الولادة وذلك فى كافة المستشفيات والوحدات الصحية اللؤهلة للتوليد. 
توفير الأطباء لمؤهلين للتعامل مع حالات الأمراض الورائية. 
توفير الاحتياجات الطبية ا/ 
بتدبيرها حسب الأحوال. 





.ويقنوع التعامل مع توايع الأمراض الوراثية حسب 
قد.يقتضى الأو تدخلاً جراح كما ف جالات (الشفة. 
#تمممحه أو زهادة عدد الأصابع زالإعطعوؤدل. 








هه------.. و2272 02975 





* قد تحتاج بعض الحالات إلى علاج طلبيمق «وووضظه لصنؤل كما فى حالة الخلل الخلقى لموضغ العظم الحققق اعاتصصنيةت. 
#طاضتافك مط : أ تقوس الأصابع وتحوليا الخلتى زوتطتحصاديه لستصوعصده انيور . 

* استخدام #تاتالة :2 للحيلولة دون تمدد وتعزق الشريان الأورطى تتتعحط تخ وتضعهةه نم4 الذى يتعرض ل امطاب 
ب (عرض مارفان +400 5/0 #قاتعلا) السئول عنه جين يقع على الدراع الطوبلة للكروموسوم رقم (ه0). 

* تجنب العقاقير التى تؤدى إلى تكسر خلايا الدم ##دزاميع فى حالة نقص إنزيم تدعو ولمهاسطمومفحرك تمعار 
(667) (الجين الخاص به يقع على الكروموسوم2): مثل ١‏ 

* تقليل كمية الحمض الأمينى قينيل آلاتين #«نتعاعةوصخم إلى أدنى حد ممكن قى غذاء مرضى #اتدمحاس|«ربعطم يحول دون 
اظهور التخلف العقلى عند هؤلاء اللرضى. 

* حظر تناول مرضى ##«تتعداتعلهم اللبن ومنتجات الآلبان: حيث لاتستطيع أجسام هؤلاء المرضى إجراء التحولات الغذائية. 
الطبيعية لسكر الجالاكتو 

* فسى الحالات التى تنتج فهها الحالة المرضية عن تراكم أحد اللواد الناتجة عن التحول الغذائى يمكن إدخال هذه امادة فى 
مسار تحويلى بديل» ومثال ذلك إعطاء مرضى زيادة الأموتها فى الدم نوسح هجعد جوف الناتجة عن نقص إتزيم #طلم,©. 
»نم0 جرعات من مركب باتتتصع ايحا تعمل على تخليص الجسم من الثيتروجين من خلال سار بديل. 


* فى حالة زيادة عنصر الحديد فى الذم يجرى جرح لأحد الأوردة رصم تعالام 


* فى حالة مرض ولسون #تمعةلة د18 الذى يؤدى إلى الإضرار بالكبد والجهاز العصبى تتيجة زيادة عنصر النحاس يعطى 
الريض عقار بسانتم 

* فى حالة مرض #مداو وو نه/ التاشئ غن نقص إنزيم تعمد وى #محضعض فتن فى اللاي يعالج الصابون بجرعات 
فيتاسين 97:66:(196) ٠‏ مع تقليل المثيونين تفص طتعدد فى الغذاء. وبعاتى المريض بهذه الحالة من تخلق عقلى وهشائة 
العظم تعتعطعه ومشاكل فى عدسة العين» مع ازدياد هذا الإنزيم فى البول والبلازا. 

* فى حالسة هسور أصراض سرض »ته نسدد على الأطتال عد النضام. فبإن إعطناء مركب 
#«الصفهووهدك تبك يضمن لهم الشسقاء. وهو مرض ورائى جين اضه تقرح الجلد وتحرشفه #طاديده رتل8 
وتاففتةاتضد فى الثالق النحيطة بالتتخات بالجسم وظهور التهاب تتيحى شفت دودسم بأصابع الينين ولتدمين: ويضاب الطقل 
بالوهن 400:0 ونقص فى النمو مع ظهور را بشكل غير عادى بالبرا 

* فسى حالسة مرض الهيموفيليا (نزف الدم) يعطى المريض العامل رقم177. الذى ينقصه كتعويض يؤدى إلى ضما 


عند حدوث جرح. 











* لوحسظ أن الأشخاص الصابين بحالة الأنيميا التجلية بالإضافة إلى احتواء خلايا دمائهم الحمراء على هيدوجلوبين الأجنة 
تكون عدة الأعراض المرضية عندعم أقل حدة عما هئ الحال فى أزلتك المصابين يمرض الأنيمها التجلية ققط: ولهذا يحتقد أن إهادة. 
تنشيط جين الجلوبين الجنيتى يمكن أن يقلل حدة الرة المصابين بالأنيميا التجلية. 

ويتضح من الأمثلةالسابقة أن العلم والطب قد استطاعا التعامل بنجاح مع حالات متعدد. 
الأمراض الوراثية مما خفف من آثارهذه الأمراض. والآمال معقودة| أعلى تحقيق 
سيطرة أكبر على هذه الأمراض بغضل مزيد من التقدم العلمى فى هذا المجال ويقضل جهود 
المؤسسات الرسمية والإعلاميت وشيوع الثقافة العلمية لدى الخاصة والعامة. 









































المراجع عع جدء 8366 


عري6 1 مجعم تمدع ار اسمدمهاة. +رودامصقعة1 120:4 ٠‏ (/280) جلل معدلا 

لاامصظ ٠‏ (1298) جل بعالة1! نمه ع1 جتعطم] ,1ل لمع ل عضمعط :ا بمصمق ل ب يرسظ رك جتعقلد 
عمادصه ا 0مد م16 +767 ,عمل فعاض #معاست ,وماد للع 

م6[ سمال برمعصرمدت جدااتويعهاءا :17 برعاعمك لص :زتفص هلل : (973/) (بماقتك) .ار بعد 

بوعل ما بعما بإلعاط - مطشمعتط بوتتتحا[ : (194/ :5 علللا ل همه ب بعم مم8 

0670 كعم معادلا ه171 عتاشدمعة لسعائت1ا املامععتك ‏ (1957) 11 بنانسسك - ممحسسوت 1 لصه إل جدممما. 

عالععساء معنا جما عماستتمعىا عدصمنك ذمد بط مموشاعة1! بتر اأكار العا - 19977 © بعصودم 


معلا7 إملط قصضك عه نج/111 منلهل برومطه مداسخغات/1 لستاربعد 7 16 مدانتداموصمطل (198:5) :2 جر جمؤيعطط 
غم16 

وبع مسامك - 1/01 بووممر جاسعهاما! دمد العن + (1957/ 12117 مدهو م عمط دمد 7ل ,12 ل 122/06 
عو 

برمعمرتمةة عتعاصيمك ,11/8 فقت *17 برهدامئا زه غممضنت7 4 ١‏ . (195 ) اتعوممظر /1[ مدل 
نعم ها 1 

نل «عا( برمعمرسدت) وشفهناظ ه1117 - :تا ء 11 171701 خعافعمعوما رز : (1972) ل بعذيدت 

جو ادك كعانهمدوت © 0مد ععان عجوت اه وسععملة ٠‏ (1976) 1 بعوون! انمد .1 جللعمةلائركا ببعمرته 
م16 "ما جاتنا - 

11/1 وسزلسم عاندمدت جتعادمكا ‏ (2000) +1 ,تنقاصه معط 0مد ل عسززتها :, /1| بمعطلعت :1 717785 
م16 معاال برمعصرمة© كمه مسرمعدز/. 

عمالع جعت : (2074/ +1 بعتا لمت ل بعذتتك : .اد كدادددج : اا جوعظدامت :ا بددمر] حل بال موميهزة 

عمل ملز زر[ - سار 

عخدمط اسطعى برمدمرسدت وعدا / :© 17:6 عمم0 011766 وومططظ : (0973) سل بطتومظ 

م16 معااز زر[ - «سوعة تمعن ممسملظ: 2005) - مهل 

هدم/ جمعفه لفط سد > 1114 ععانعممتن ٠‏ (1935) © بزات رامنا مسد .ل بمصعلطة 

ممامورزانط لنطستت عطنعممت اتسنلعاا 7ه متصعصحط ترعمتة : (0997) 1 ييتدة1 مد ع جعالععفر 
اس صل 

ج16 معان :هط --«مستعاا. عمتنطوهة 1ه عمدنهقصده : (1985) .ارخ 


بواجا -جونسوك عماندمع وم( ممدساة د عفمطها! : 1974) لرجمائته) نا :ل16! نمه إل بعتمسه مد 
76 عار 

سعدمم عممعيوة قل الصصمةت عمتعاتقم/ جعاسحة اما < (993 لع جمع 17 

قدا هاا إفماتسنط عند :7ت «مصاعمة هاة1! عتصتا ع0 83:15 عمد بوتفحهاط معمسيط : (0971) ا عونا 

امرض 772 برتفد 1[ 1ه سعتمعطع هاا +:17/ه وتنتمسععدمنا مد عنمد»د1 : (0973) 11 حاطعلة11 
معادمم! 1712 0/مجرا دحام فمد برتتدمك ممق #ويسجيمصل. 

عط مموشلعةا! ليت ععم لل تسد مورك تدمعت (1939) امعاضوظ ع1 1 لمد © ل جسعلاة11 

162 سا7 جحدر/ العافت 1 عمم ع2 37:5 فص امعدممصنرمظظ ٠‏ (1973/ ل بومع11 

تلط معز بدت تفاخ لقال عه لصفري0 عدقعممت + (1972) نا جعنععله 181 


للتيبنُ90ُنتكَُُةة6ة©)2525259396ئ ل 





المؤنف 





الأستاذ الدكتورمنير على عز الدين الجنزورى 

+ اندجو حواية رديت ككرية انالوم عسو عين شق 

» الرئيس الأسبق لقسم علم الحيوان بكلية العلوم جامعة عين شمس. 

٠‏ أقر إن بريُسقيآاعن مم ا تاه لأشيع لصفو لك توك دن 
الإمبريال كوليدج بجامعة لندن. 

» حصل فى عام 1447 على منحة من المجلس البريطانى لإجراء بحوث فى رويال 
هولواى كوليدج بجامعة لندن: ثم عمل بالكلية تقسها عامى 149٠‏ 1997 

» قام بالإشراف على حوالى ثلاثين رسالة جامعية للماجستير والدكتوراه. 

« شارك فى تحكيم حوالى ثلاثين رسالة للدكتوراة والماجستير غير تلك التى 





أشرف عليها. 

٠‏ شارك فى تحكيم أكثرمن ١؟‏ حالة ترقية إلى درجتى أستاة مساعد وأستاذ بالجامعات المصرية 
ومراكز البحوث. 

٠‏ قام بتألي فم كتب فى الثقافة العلميت (10) كتابا ذات غلفية علمية للطلائع: وشارك فى 





تاليف (0) كتب جاعية متخططة 

٠‏ دعى لأحاديث تليقزيونية وإذاعية لعرش مسائل علمية وذلك ما يزيد على ::) تسجيلا تليقزيونيا وإقاغيا. 
اقام بكتابت حوالى :8 متالد متصلة بالثقافة العلمية فى عد من المجلات والصحف المصرية (الأغرام 
أخباراليوم- الجمهورية مجلة أكتوبر مجلة العلم- مجلد العلميون... ) 

.شارك فى إعداد المادة العلمية ل «أطلس جمهورية مصرالعربية» الصادر عن مكتيب الإسكندرية. 








هسام فى موود أعلام الصريَين للقرتين 14 و-2+ التى تشرف على إصدارها مكتبة الإسنكددرية. 


«قام بترجمة الجزء الخاص بعلم الورائة 60 فى موسوعة 8:15 إلى اللغّ العربية 

» قام بترجمة عدد من المقالات العلمية نشرت فى مجلة «العلوم الكويتيت» التى تصدرها مؤسسة 
الكويت للتقدم العلمى المترجمة عن الجلة الأمريحكية همق ه5586 

«قام بترجمة عدد من إصدارات ردنا همتدمصة دنممدةظ وت»كمكعنطودجوه»6 1هدهه! وفقنا لطلب. 
عدد منَةَورَالتَشو 

اقولبرايت الأمريكية فى الأعوام 1440 , ر...1) . )1٠.1(‏ : (1:5) باختياره للمشاركة فى 

تقييم التقدمين لديها من أعضاء مين التدريس بالجامعات الصرية للحصول على منح دراسية وفقا 

البرنامج التيادل التعليمى والثقاقى. 

العلمية التى تمتحها جامعات الإسكتدرية والنوة 


لاستجت -7<7جح77ج7ججيجج77ج777لتتلا 














»عمل عميدا بالوكالد لكئية لتربِية لنمعلمات ب «عبرى» رسنضة عمان) قى العام الدراسي 1440 1941. 
سافرقى مؤتمرات علمية إلى سوديا وليبيا وأليمن ولنغرب, وكذا إلى السعوديدّ للتدريس. 

ختياره مؤلا أومراجعا أومحكما يعض الدراسات والكتي لدىالمجلس الوطنى ثلثقافة والعلوم 
والأداب يدولة الكويت: وفى مجلة «الكيميائية» الت تصدرها الجمعية الكيممائية الكويتية 
وكذلك لدى مؤسس: الكويت للتقدم العلمى: وجامعة البلقاء الأردتية, ومؤسسة روناء للإعلام 
للتخصص فى السعودية 
» دعته بعض الجمعيات والهيئات وللؤتمرات لإلقاء محاضرات علمية. 
ه حصل على جائزة أحسن كتاب فى التطبيقات العلميدّ من السيد رئيس الجمهورية محمد 
مبارك فى عام 1384. 
» حصل على شهادة تقدير فى أدب الطفل لمام 1684 من السيدة الفاضلة سوزان مبارك. 
حصل على جائزة أكاديمية البحث العلمن والتكنولوجيا لعام ٠١١‏ فى تيسيط العلوم. 
« حصل على جائزة اللوا +حكتور/ أحمد أتور زهران لعام 1٠١‏ فى مجال الثقافة العلمية التى تقدمها 
أكاديمية البعث العلمى والتكتولوجيا. 
* عضو لجن فحص الانتاج العلمى للمتقدمين لنيل جائزة الدول التشجيعية فى العلوم البيولوجية 
العام 5:4 


٠‏ أمين النجنة الدانمة للترقيات توظائف الأساتذة بالجامعات اللصرية (الثابعة للمجلس الأعلى 


اللجامعات؛ تخصص علم الحيوان والأقيانوغرافيا البيولوجية ( الدورة الثامتة 70:1 ٠) 1١:4‏ 
٠‏ عضو لجئة الهندس: الوراثيد بالمجالس القومية التخصصة التايعة لرناسة الجمهورية. 
» عضو اللجئة القومية لتاريخ وفلسقة العلوم التابعن لأكاديمية اليحث العلمى ( 1١١1‏ 10:4 10:4 















































الفصل الأول: الكروموسوماتالأحماض النووية.- الشفرة الوراثية. 
الفصل الثائى: الكرورو وما وجرت الصنا الاك 0 
الكروموسونى ‏ الجينات ‏ ملفرات الجدينات ‏ علغرات صتندوق التمائل 








بو تا 
الفصيل الرابع: اليتومكوندريا ‏ وحمضها التووى وإنتاجها للطاقظ.........-.--. سه 
0 





الفصل الخامس: المرق انعملية الحديثة ذات العلاق بالمكشف من التخيرات فى انادة الور 
اصباغة جسمبار. 
تحضير المكروموسومات........-.- 
لسوتت !101 2 





















فصل الحمض النووى 121,4 من الخلايا. 

إنزيمات القصر والفصل المكهريى فى الجيلاتين. -- 

تفاعل اليلمرة اللتسلسل :801 والقصل الكهريى فى الجيلا: 1ق 

طريقة سا نجر لكشف تتابع النيوكليوتيد ات قى جزئ .]101 01 
3 





مايه ات مم وبيلورت أحش ف تتا النيوك لي وتيدات ف جو 10012 - 

استخدام مجسات الحمض النووي. 

علريقة سزرن لإلتقاط حمض 0218 

تقنين تعدد أطوال قطع القصر 151 ........-- 

الفصل السادس: الآمراض الورائية. 

أولا: أمراض وراثية تنش عن تغير فى أعداد المكروموسومات. 

(1)تغير فى عدد كروموسومات الشق (الجنس) -.-- 

»عرض كلتفلقن. 

عرض ترق.....-. 

رب تغيد فى عدد الكروموسومات الج مية. -.... - 

عرش داون أو المتجولية.......- ل سس 
:عوشن إفولؤد سس 



































ثالث أمرات وزائي تنش عانتقا جز من كرود يسوم وازتباسله بكر وموصو أخد 
»مرش مقوما ربكت سم 
ه سرطان الدم النخاعى رحالت كرؤموسوم قيلادلضيا). 

رابها:التغير فى التواعد النيةروجينية للجبين. 


ه الجين السرطن «راس».- 
#الثالاسيميا ا 


اخامساء أمراض ورائية ترجع الى خلل فى يتأت لإنزيمات خاس: 


»حال الكبتون يورها..-- 
» النققص الخلقى لهرمون الثرروكسين... 
ا#السن |نتوج كات ايية :نبب 
* مرض جالاكتوز إيميا 
نقص إنزيم أدينوزين دي أميتيز. 
سادساء أمراض ورائب 5 إل اشمراب فى السولات الفذائة للإساتفينات 33 
» الاضطراب الخلقى للفدة جاركلويه. 
سابعا“أمراض التخزين فى الليزوسومات: 
© برض جوتشو.... -.--. 3 
مرتبسلز بحكروموسومات الشق (الجنس»-.- 
(أ) أمراض وزائية لها جين سائد على الكروموسوم ل 
»قرط نمو انشهرائام الخلتتي..- 
التبقع القصورى. 
زب أمراض وزائية لها جين متننح على الكروموسوم)( 
»#مرض نزف اندم (هيموفيلياء --- 


#نقص إنايم جلوكوز 5 فوسنات ديهيد روجيتيز.-. 
* وهن العضلا: 1 3 
قامعا أمراض رشي تنأ عن خلل فى أعداد تدكرززات تتابعات نيوكليوتيدات معينة فى 'لحمض النوؤى 200148....-44 
عرذي كروموسوم ]آ الهثل - 51 
برقي مكط ابايث ا 
#مرض متتنجتون. يه 
عاشر. أمراش. زائية مرتبحطت يفشل إصلاح الحمض النووى 12816 


1 يتمد 

















سرطان انستقيم والقولون الوازشى سس 3 
“#انية0 اليلق التباتطي سسسب سبصت 
» نقعس الكبريت فى الشعر. : 
حادى عشر: أمراض ورائيد ترجع إلى خلل فى المادة الوراثية الميتوكوندريا. 
» مرض ليبر الوراثي للعصب اليصرى 












ثانى عشر: الأمراض السرطائية والتغير فى امادة الوراثية. - 
» وزم شبكية العين...-. ند عي 6 
ثالث مشر الفوروسات والأمراش السرطانية. 

















رابع مشر الوراثة والاستجابة للمقاقير. 1 
اغامس عشسالورائة والإستجابة للمؤثرات 0 
ساس عشر, أمراض ورائية أخري.......-. سععوية 
ع ميض الوماينيت 00 
» مرض التليف الحوصلي.....--- 1 
الأمراض الورائية للكولاجين.-.-. سح 





» التصلب الضمورى للمضلات --. 
الا 
ه إختلاج الحركة وتمدد الأوعية الدموية. 
© عرض مارفان. 
اطرش السنيافوسيه 












تالالد لمحيو تي لبر ا 11 

ء الزيادة العائلية فى كولسترول الدم..- ك0 

» الأمراش الورائية والأصول العرقية .....- ل 

الفصل السايع: الخمامل مع الأمراض الوراثي عم ا ا يا 
7 











كتب للمؤلف من إصدارات دار المعارق 








-١‏ الجينات وبيولوجيا الأمراض الورائية4 

؟- العلاج بالجيئات 5-4 

"س.ح حول ثورة العلوم البيولوجية. 5.4 

4 نحن والعلوم البيولوجيت فى مطلع القرن انحادي والعشر 

4- الاستنساخ. الفصة الكاملة- العدد 175 من سلسلة: 

ثانيا: كتب جامعية 

١‏ علم الخلبد لمالاب الجامعات 1441 - مع ثلاثة مشاركتين 

١‏ الندنية الجهرية «إعداد الشرائح اليحكروس كربيي» مع مؤلف آخر وصدز فى عام 1144 الطلاب الرحلة 
الجامعية الأولى وطلاب الدراسات العليا بكايات العلوم والطب والزراعذ والتر 


ثالثا: كتيبات للطلائع لها خلنية علمية 








.صدرفى حوالى 7٠٠‏ ضفحة فى جبزأين-' 




















4 
عمف 
قور 

0 ا 
8 البيتة فى قريتى ومدينتئ ور 
4 الكل والجزء يصنعان الحياة 1 
الشفرة الورائية ب 
ه. الهندسة الوراثية فى عالم السيوان . 1:.؟ 
4-الغدد الصماء 8 
٠١‏ -الأصداف َك 
1 التمكائر فى النبا 3 
1 عالم اللافقاريات اثانية 7 
؟1عالم لافقاريات اليابسة 3 


1 عجاتب الأسمالك والبرماثيات والزواحف *.؟ 
14 عجائب المليوزوالثد بيات 












































الأرشكل ؟ابرسم للكروموسوم رقم ٠‏ 
يوضح ثلاث مستويات من الإيضاح لنظام 
الشرائط وذلك حسب طريق: الصباغة 
اللستخدمة: فمااكان يظه ركش ريط 
واحد يمكن مع استخدام طريقة صباغة 
أفضل أن يظهر كعدة شرائط دلسدا وعدة 
مناطق بينية ملسدط»ادا. مثال ذلك الشريظ 
31 فى الرسم أقصى اليسار وكيف 
.تحسن إيضاحه فى الرسم الأوسط فظهر 
فيه الشريطان 71313 8 751.1 حول 
القت يتيك 3.اده” ثم تسن الايضاج 
أكثرقى الرسم أقصى اليمين حتسى 

الشريط 7931.3 ظهريه الشويطان 3131 
#73133 وللنطقة 




















(شكل؛ جوع 004 يتكون جانبى الجرّىم 
+00ذ دمن جزيثات السك والفوسفات فى نظام 
يكؤن حلزوتا مزدوجا :ا عاانادة. يصل بين 
الجائبين جزيئات النواعد النيتروجينية #نتدم 5256 


صما و 
سعد 


















































ير 
رن 


0000 


مفو مسار مسار | مرو او ا 


ب سيا لاحي مساوم متريني 0 
1 1 1 1 0 0 


مو 
0000 


001 
5 0 
1 
ب لسن 




























0 «سصت] شكلة) تركيب المينات 
. | فى الكائنات حقيقيات 
مم ع ا ل ان د 
0 متاطق هابفات ريه 
: / م 
مسح سسحح هه :“010 | عليهااسم اكسونا 
93 يتخللها تتابعات غير لف 
توووم 010 00( تسمى 
إنتروتات «نماما. : 
الإكسوتات والاتترونات على السواء لتعطى 10:4 :71:25 فى مرحلة تاليديتم التخلص من 
الإنترونات وثلتحم 1ع>نام5 الاكسونات معا لتكون لالم ع:لااهاه 




















35 
ابتاء الويبوسومة فى الكاننات أوليات النواة والكائتات حقيقيات النواة. 
فى تكوين الوحيدة الصغيرة للريبوسومة يرمز لها بالحروف ذ. . هآ .ءا 











الاحظ أن البروتيتات الدا. 
. أما تلك الداخلة فى تحكوين الوحيدة الصغيرة للريبوسومة فيرمز لها بالحروف و5 , 5 .,5. 














جعصيو 


رشكل 9 آليةتكوين الوحيدات الكبيرة 605 والوحيدات الصغيرة 405 للريبوسومات. لاحظ آنا 
بروتينات الريبوسومة تتخلق فى السيتوبلازم وأن 80/4 55 يتخلق فى النواة تم يدخل إلى النوييً 
أن بقية طرز 22/4: روهى 585 ,245 ,185 ق فى النويد. كذلك لاحظ أن ارتباط البروتينات 


يناما 
حمض 004 الريبوس ومى يتم فى النوية وذ 


تترك الوحيدتين النوية إلى السيتويلازم. 











كاعم عاسو مااي 


0اوقوووة 
6طاصةاتاع 

عملمصم رو 

1 

8 #ماعوم 

66 مال 

نمع قلات فلكن عمل 
غللة #متعية امول 

0 ا 

0 ملالصلة معدم 

26 مانام لطعم 

0 66 

تهنا 6ن مم 


حفن “منت سه مسرت اقامرهة 1860| 
ماه مشمة تماعر ريسي اا اعمج ...مامد مماجية ععامم اموتمق رامؤتميمد 0 الال 
20 كقامة مملكة جعامم لعو عتمي 








رشكل "١‏ المجموعات المختلفة للأحماض الأمينية: والرمزثلاثى الحروف أو أحادى الحرف الدال علي 
كل منها؛ الشكل يوضح أيضا الشهرة الورائيةٌ أو الشفرات التى تدل. دل حمض أمينى. أسقل 
الشكل شفرات الإيقاف الثلاث. 











© 8810 6 نهم م 6 38 
02 0 ا ل 
5 1 ب اح 





رشكل 7 


راجع شرح شكل ."١‏ لاحظ هنا الشفرات الوراثية على حمض 00014 وأن 

امسا عديد الببتيد تتم فى الاتجاه من 3-5 بالنسبة لجزىم 
1 «وأنه قد تفلا بئاء تسل ل من أريعة أحماض أنينية رمز اليها قى الرسلم 
4ممته2 هه .وأن حمض 8004-: الذى كان يحمل الحمض الأمينى الرايع قد 
ترك الموقع ”. وأن حمض ٠-8014‏ الذى كان يحمل الحمض الأمينى السابع جاء 
اليرتبط بالريبوسومة عند للوقع به. 


























و مسيم صمحب - مسحي 0م يعسو ممم بجع 0 وكيم يدص تسج ويم 


يضم ب بجوم جديس ا صوجام بذج زرحي 








000ص 


1 17 
كصح > كر ريه ري ورور رج ريرح ندري رجور 
لل ام 


0 تنوه ولمت امومع 
10 000 

8 0 
ا 


ممه عامرمسارع 


1 
سح رمحت لريه ري جين رجور 


ل 0 


00 عمصام مومه 
00011 10 60م 

وه وما /مموويد 
0 


“لصت المت ام 


(قدصع) ممنوم ومفوه 





ل غ5): التركيب العام للجين فى كل من أوليات النواة :اهو داه:! وحقم 
#4اددهاانا. فى بدايمّ الجين يوجد تتابع منظم يلزْع البدء فى عمليحّ التسخ, وفى نهاية الجين يوجد 
تتابع يكون إشارة لإنهاء عملية النسخ. فى حقيقيات النواة توجد إنترونات تتخلل الجين. 


رشكل اق 
ارتياط القواعد النيتروجينية بعضهاببعض 
وفقا للهيثة السوية ممه مه 















































اتسين 


0 





رشكل4؛ ارتباط غير سوى بين القواعد النيتروجينية 
ره الفيثة تسمه للزريميديتات 
رط ) الهيئت +1««:ا<ا للبيورينات 


5 





ممس سمو وميه 








رشكل44 خطوات نشأة طفرة نتيجة إحللال الهينة ©3* :ماده 01 للجوانين محل 
الجوانين السوى فى الحمض التووى ( ) عند تضاعفه فى المرة الأولى ن .0 ): ثم تضاعفه 
فى المرة الثانية ركع ٠‏ 




















7 رشكل:0) رسم يوضح تضمين مره 

نت رناظ-ى اأعمسمدهءه.5 بالخطأ فى بناء حِزْء 

| حيث إنه مناظر للثايمين؟ عداما‎ 8 * 0-5-5-5 ١ 
2 9 


مماسرطا 


مخسة . سمصيس ١‏ مسن مم وك 
9 سمهي لمكدسيت (8) المركب زاثا-ي فى الهيثة 00 يرتبدا 


مع الأدنين وبذافهو يحل محل الثايمين 

زط) للركب (ا5-8) يتواجد لبعض الوقت فى صورة متأيندٌ لدمةهن: بسيب وجود ذرة البروم التى تت 
إعادة توزيع الالكترونات. فى هذه الحالةيرتبط المركب رنالا-) مع الجوانين بدلا من ارتباط. 
الأخير مع السيتوسين. يترتب على هذا الوضع طقرات عند تضاعف الحمض النووى. 





. 0 





(شكل!0) : رسم يوضح تضمين مركب 
(248) مماتسومهز«ن-2 بالخطأ فى بناء جزئ 17208 
حيث إنه مناظر للأدنين 155نغلن :هن ماهم 
ه) الركب 2-41 )يرتبط مع الثايمين ويذا فهو 
يحل محل الأدنين. 
) فى الحال605اه010:م وعندئذ 





رشكل'ةق 
عامل الألكله 15 




















رشكردم 

ارة)ازتباط اثنين من البيريميدينات 
متجاورين على نفس شريط جزى»ء 
4 معا ليكرنا مايعرق باسم 
#«نة؛ ويتم ذلك أ 
على الرايطة الزدوجدّ ب 
الكريون رقمى 4 5 فى كل 
قاعدة. ويحدث هذا التغيرتحت 


6) ارتباط اثنين من البيريميدتات 
متجاورين على نقس شريط جزىء 
4 معا ليكونا »دمل ويتم 
ذلك بين ذرة الكربون رقم ر؟) فى 
بدريميدين وذرة الكربون رقم رق 
فى التتزيميدين الآخرمما ينتج عنه 
اضطراب فى يناء جزىء الحمض 
النووى». 





رشكل/ة) تكوين جعهلة عمللا ذنزم 
فى جزى» 02/8 تحت تأثير ممنامافسمز لاا 





























بشكلنة) 
ارتباط الافراز القطرى 81 1/0+50ام 
مع الجواثين فى جرئء المادة الوراثية 00/6 


رشكلةم, فقد البيورين «جوانين» 
منشريط الحمض التووى 17718 فيما 
حرق تكس تسود 053316 











00 
رشكل:ت 
تزع مجموعة «أمين» «متلستسدهن 
من كل من القاعدتين سيتوسين وأدتين. 
































رشكلك 
تماذج منتواتج كيميانية نتيجة تعرض 
الحمض النووى لشوارد الأوكسجين 
الحرة مدهطترودوعل - عل 


عب معد عجة صمب انم قله عبي عبر لم 
عب مع عه صمب ند عبة 179002 ممعي 


د سم 
3301 سدم 





بع ممه مده مامه عن عر منسية 
عب معام عج صمب 61 17د ده 1:2 صم 
عبج صم عده مه انه ماه مجه عبج ممسعمة 
0ك 
هم هيه مسجم مدعو عد مسسيل 
عدم ع ماده مدسد عد عمسو 
عم ع م 7113 مسد عد امسو 
رشكلةة 


جملة فى السطر الأول تتكون كل كلمت من كلماتها من ثلاث حروف 
رأشبه يشفرات الجين» واجراء تناظربين ما يحدث فى هذه الجملة نتيجة 
بعض التغيرات فى حروفها وما يحدث فى الجين نتيجة بعض الطفرات. 








شكلنم 

5 # تفكيك الدايمر الذى نتج تحت 
تاثير الأشعة فوق البنفسجية- 

بواسطة إنزيم عدرادا00(. 


55-50-72 








رشكلتة 
إصلاح الحمض النووى 72704 عن طريق البدء 
بقطع النيوكليوتيد تنسن؟ «ماعه اماما 


9 0 






























































وتسمى 
عام فاعخ دأانومطمم 11 


أيقنا 


عات مضع 
حسباسم العالم 


الى صاغها 


0 فعلعة 


0 كه وقعمهة 
1 3 


























رشكل0) نقل الالكترونات 
إشكلة)) نقل الالكترونات من مركب !0/1101 























رناصاة سوط ممساعمله اه اممتروصومة 





١‏ 5 شكلان 
0 الاحظ أن نس الالكترونات من مركب 11تلخ"! إلى عسرجتف - مع 
بصحبه نقسص ملحصوظ فى الطاقدّ الحرة. وعلى ذلك فإن البروتونات لاتضخ عبر الغشاء الداخا 

اللميتوكوندريا عند || +مام600 . 























رشكل"»7 جينوم الميتوكوندريا فى الإنسان: 
يحتوى الجينوم على تتابعات تخص ١‏ ١مركبا‏ 
يروتينيا تكون لركبات التنفسية ؟ للبلا ,1 
كذلك يحتوى الجينوم على جينات 125 ,165 تخص 
8344 22 أشير إلى كل منها بحرف واحد يدلل على 
الحمض الأميتى. المتطقة الشار إليها م0100 تحتوى 
على متش تضاعف 27/84 وبروموتاز النسخ. 

















رسم يوضح الحكونات الأساسية فى استخدام تقنية و0ه0ار) :«10؟ 

















رشكلام 
08 المضاعفة عدد جزيئات حمض 001 باستخدام جهاز »000 (د100 . تصغي ررس 
دورة ليس حقيقيا ولكنه فط لاستيعاب دورات الجزينات الناتج فى الحيزالمتاح. 

















رشكلام 
استخدام تقنيت 201 
نيت كل انمد تممه لعو 





فى الحالةالسوية. وعندئد يعمل إنزيم 
القصرويذا تكون الأجزاء امضاعفة 
صقيرة الحجم. الرسم السفلى لتتايع 
النيوكايوتيدات فى الحالة المرضي 
وعندئذ لن يعمل إنزيم القصرويذا 
تكون الأج زاء للضاعفة من حمض 
208 كبيرة الحجم. 
خريطة عائلة لرجل وزوجته أنجبا 
طقلا مصابا با مرض. والأم حامل فى 
طفلج غير معلوم حالتها الرضيت. 
التفريد الكهربى فى الجيلاتين أوضح 
أن كلا من الآب والأم حامل لجين امرض 
رحيث له قريط لامها كبيرة الحجم 
م5000 تمثل الجين السليم. وشريطان 
كفمدط 2 صغيرا الحجم م5ن30 نل م2005 
يمشلان جزئى الجين غير السوى ويذا فكل منهما خليط فى الصفة المرضية ولا تظهرعليهما 
أعراض لل رض. أما الطفل الآول فمادته الورائية كلها لم تتقطع بإنزيم القصرويالتالى تجمعت 
لها وأنتجت 4هدط واحدة كبيرة الحجم م5000 أما الجنين فد أعطى شريطين 5ل 2 صغيرى 
الحجمفقط مما يدل على عدم احتوائه على مادة ورائية لم تقطع بإنزيم القصر وبالتالى فجيناته 
اسليمة ويرمزله 4ه 





















































رشكل؟) جهازالتفريد الكهربي على الجيلاتين 
ع ا ا ا 
الداخلى. محلول الكتزول 


. ,تحرياك قطع| 
كل حفرة داخل الجيلاتين. طول المساقة التى 
تقلعها قطع الحمض النووى داخل لوح الجيلاتين 

تتناسب عكسيا مع حجم كل منها. يتم إظهار مواقع تجمعات قطع !((1.٠‏ عن طريق صبغ معين. 








20 


رشكل 110) طريقة ساتجرللكشف عن تتابع النيوكليوتيدات فى الحمض التووى ه:00. 
































م4 


(شتحرمدي 
طريقة ماكسام وجلبرت للكشف عن تتابع التيوكليوتيدات فى الحمض النووى 82/4 





























لصي يج مبسسسم ب بتي د وت 
كيم كيم مهبم حب صعجس مسج اموي 
























































وبيج “جم :لجس ج بجع ) يحي (برموجا 























13 











رشكل !0 تفنيز 81:10. يمكنبها الكشف عن وجود طفرة ياستخدام إنزيم قصر, ومجس مادم 


والقفصل الكهربى فى الجيلا: 


مما جعل إنزيم القصرلا يعمل عند هذا الوقع. 


رشكل"ة مثال لارتباط 
11# جين مرض مع موقع 
كروت عه العفرقة بين 
5ت ايشووسسن 
السوى تتضح من التفريد 
الكهريى على الجيلاتين. 

فى هذا للشال يوجد عوسلمنا 
بين 2 نمه اك رواجع اقنم. 





0300000 
منسف عم با شه جمد ام 
اي ا 








0 يي وزو سج 
كه 0 ا ا 











2 
3 0 عه 


م 





.الطفرة فى جزىء 120/5 إلى اليمين تشمثل فى طفور ج2: إلى «0)»: 





ع 5 82- 


امه تاملا بها فعم ندم مكاا مم9 
اضر 


مده 
00000 
















































رشكل؟0) كروموسومات الإنسان موقعا عليها أهم الأمراض الوراثية التى تصيب الإنسان. 











شكل..0 
إلى اليس ارالكروموسوم رقم (3) الطبيعى: إلى 
اليمين الكروموسوم رقم رهم لشخص مصاب 
بالمرض الوراثى عدر نط دف أن. 

لاحظ أن طرق الذراع القصيرة مبتور اماء0). 








رشكل0 
طفل مصاب بالمرض الوراثى 
سوم مسرا كاسم 


رشكل0 
انتقالجزءمنالكروموسوم 
ارقم ره) ‏ والذى يحمل 
الجين المسرطن الأولى جه 
وازتباطه بالكروموسوم 
رقم (4ا) عند موقع الجين 
الأسثولة عن السلسلة 
الطويلت فى الجسم المضاد 
“هام والتى يرمز لها 
1 عل ويؤدى ذلك إلى آن. 
الجين 6ا("لت يصبح تعبيره 
غيرسوى. 

































































(شكل؛ 1٠١‏ الرسمالعلوىلجزءمن الكروموسوم 
رقم 14: الرسم السقلى يبين الجين +ر« 
الخاص بالكرومو وم رقم ره واتتقاله يجاتب 
المجموعة ب الخاصة بالكروموسوم رقم 15 
وعتدنذ يصبح الجين »0 تحت تأثيري سمط 








شك ل ٠١:‏ انتضال الجين المسرطن /: من الكروموسوم 86-- 
رقم زه إلى الكروموسوم رقم ,19 ) ليكون ما يعرف ياسم | بدا 2 مما 
«كروموسوم فيلاديلفيا» المرتبط بحال: سرطان الدم المعروفة 9 : 
باسم يندتانها كسهمعوماعيرم عزمومط. لاحظ أن الجزء المنقول 9 
يرتبط بالكروموسوم رقم (؟؟) فى وسط الجين 86 


























يي يت 
©8625 95656669666 سه 
شكل: ٠.‏ تكون الجين اسرطن :/ الذى يسبب سرطان المثانة عن طريق 


لي جولت الششرة رقم (؟1) من 666 إلى :316 . وبالتالى وضع الحمض 
الأميتى «قالين» يدلا من الحمض الأمينى جليسين- 


2) © 


9 ست 








بشكل١01‏ 
هه هزه رأى إضافةتدهون معي ند تحتوى على كمنادرع امم ) للسستين 
عند الطرف امدند»ة. يتم ذلك وققَا للخطوات الأتد 
(أ)يتصل السستين بحمضينءنتهاوناه رع رخييتيعهما حم ض أمينى 
ثالث ر3)» فيضاف مجموعة #51 تتكون من ١0‏ ذرة كريون. 
ربع تال الأحماض الأمينية الثلائة سالفة الذكر قيصبح السستين 
عند عدماسمعد. 


رج تضاف مجموعة مثيل للسستين. 




















ا 








ِ 
> مم سس ملسي سه يسلا 











رشكل:1ن 
حالةةانهماردلاه التى تنشأ عن نقص إنزيم #كمانده تعد تعتاسي 100 
الضرورى للتحولات الغذائية للحمض الأمينى 010( رأنظرالمتنم. 








0 1 
وحمت ممع به ممم 7 تعمد تممه 





له د 
صا 6ج 0ك 
4ميعع د دده م مومه 
0 0 ال مده اد م0 
لد الع 0 
ع0 


© لر 5 66سكس _ وس ه 
جوج ا ميعيوة وك 
2 5-8 


ا ا ا م 5 











ا ا اللا 
0 له 0 
صمي يمينا 
بسطجم 
«ان اكاك" 5 تل كل 15 
وو ١‏ الوم أ باتوكظام 
وتجوافومة مم 
5 5 15« و سدم بدنانا 
0ك 
عسو 
شكل؟1 
0000 كل 
توريث مرض الهيموفيليا 
جنا سايم عمدت فى نسل فيكتوريا 
ملكة اتجلتزا زهاها-1.ؤل) 



































رشكل0 
آلية توريث عمى الألوان 
إلى اليسار قوق: الكروموسومان 
)قبي حدوثالتصالبوالعبور 
وهما هنا متجاورات ولكن فى 
إلى اليسارتحت: الكروموسومان 
يعد حدوث التصالب والعبور 
وتتح عن عدم اتضياط 
تقابلهما تبادل غير متساء 
*]| الكروماتيدين الداخليين. 
خارج المستطيل الداخلى يشاهد احتمالين لبويضات الأنثى واحتمالين للحيوانات المنوية 
داخل المستطيل الداخلى نشاهد الاحتمالات الأريعة: للنسل الناتج عن التزاوج. 














رشكل000 
توريث مرض 
عنس يطمل 


وهوصقة 








نبطمع مكونات 


27و سودت الخلوىوالذىي 
0 خارج الليقة العضلية” 











قدي بسموت رومع اه ةر 


شكلم < 0 
ارتباط حالة الكروموسوم )ا المشر مع ولا ساسالا 
زيادة عدد تكرارات الثلاتية: 0036 فى جام 
الدادة الوراثية عند عرف الكروم وو | ز 57227477772757 
حيث يكون عدد التكرارات فى الحالد اماه بمقساميم 
السويةاقل من:0): بينما يزيد العدد ه66 


2*1711-5ذ*2 
عسن ٠٠١‏ فى الحالة المرضية وقد يصل إلى | 5 و 


وفى حالة أن يتراوح العدد بين 5٠‏ 





7 















اتوصغ الحالة بانها وسطية أورقبل 5 0 
طفرية #مامااس7). فى خريطة الأنساب | | ©[ 
يلاحظ أن المصابين بالحالة للرضية تكون | *««مترز موجه 9 بف كر 
أمهاتهم لديهنحالة قبل طفرية. 

كك 
تكلم 
ملقل مصاب بالمرض الوزاكس دمدههة جعدو! دقوت 2 





الاحظ أن اللنطقة غير المعرضة لأشع الشمس والواقعة 
أسغل الذقن تحكون الإصابة بها محدودة أوغير موجودة. 





رشكل؟! - 
طفل مصاب يالمرض الوراثى 
زطودصديهمتطامطكة:]1 












































رشكل؟؟1) رسم للحمض النووى 7904 فى واحدة من الميتوكوندريا 
موضحا عليه الطفرات التى تنسيب مرض :1.1100 رراجع المتن). 























رشكل0) 
مرض هذاه اكدانا1100!: الشكل يوضح صورة وجه طفل إحدى عيتيه مصابيسرطان الشبكية 
فى الرسم الموضح لآليةّ تويث الرض تم الرمز للجين المريض 7/ وللجين السليم 87 رأنظرالمقن»- 




























- 
ملسست | ل 
00000 المي 
رشكل9 شكلل 
مرض هاو ناعدااههناع1! :فى حالةّالإصابة البروتين الملكون لممرالكلورفى الغشاء الخلوى 
يحدث بتر 100عاع0 فى الكروموسوم والذى يسمح فى حالته السويد بمرور الكلور إلى 
رقم ر؟1) فى الموقع 14و13 خارج الخلية. 








رشكل:؟1 يتر 100+اع4 فى الكروموسومرقم 8 
يؤدى إلى اضطراب قى الك غرات الوراثية. ويستتيع 
ذلك ققد للحمض الأمينى «نهدادارت70 من سلسلة 














دمت 


حسم متش 
م مد 
بعك عمعسع مد عع 








رشكل؟؟1) جين البروتوكولاجين (1») يخلق سلسلتين منعديد البيتيد 
«باللون الأزرق فى الرسم, وجين البروكولاجين 212 يخلق اللسلة الثالثة 


لك +طفرة 
عدم اقتطاع أطراف جزيثات البروكولاجين 
هادهم +طاأه يمتسدة ) فى أن يصبح 
الجلد قايلا للإمتداد يشكل كبير كما 
يتضح من الصورة. 


























ممما 
ممه | 











رشكلءدل 
أخذ عينة من السائل الأمنيوتى المحيط بالجنين عن 
ا طريق حقتة فى جداربطن الأم كلى0001أهدما. 








رشكلءة 
حَج من غشاء الكوريون المحيط بالجنين وهو 
امبحكرة يد ااوبم5 كقطلة؟ عنده »0 



























